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Izvleček 
Živčno-mišične bolezni ne vplivajo zgolj na telesno, temveč tudi na kognitivno, čustveno, 
vedenjsko in socialno funkcioniranje posameznika. Telesnim simptomom bolezni so pogosto 
pridruženi kognitivni primanjkljaji, učne težave, nevrorazvojne motnje, čustvene in vedenjske 
težave ter primanjkljaji prilagoditvenih spretnosti. Zanimalo nas je, v kolikšni meri se slovenski 
otroci in mladostniki z različnimi oblikami živčno-mišičnih bolezni soočajo s primanjkljaji 
prilagoditvenih spretnosti ter s čustvenimi in vedenjskimi težavami. V raziskavi smo primerjali 
50 otrok in mladostnikov z živčno-mišičnimi boleznimi, deljenih v pet skupin glede na 
najpogostejše oblike bolezni, s 50 zdravimi otroki in mladostniki. Za ugotavljanje 
prilagoditvenih spretnosti je bilo v primerjalno skupino vključenih 248 dodatnih otrok in 
mladostnikov iz standardizacijske študije. Za ocenjevanje prilagoditvenih spretnosti smo 
uporabili Sistem za ocenjevanje prilagoditvenega vedenja (ABAS-3), za ocenjevanje čustvenih 
in vedenjskih težav pa Ocenjevalno lestvico vedenja za otroke (CBCL). Ugotovili smo 
primanjkljaje prilagoditvenih spretnosti na različnih področjih funkcioniranja pri otrocih in 
mladostnikih z miotonično distrofijo, Duchennovo mišično distrofijo in Beckerjevo mišično 
distrofijo. Pri otrocih in mladostnikih s spinalno mišično atrofijo in drugimi oblikami živčno-
mišičnih bolezni so bili primanjkljaji ugotovljeni le na področjih, kjer so zaradi gibalne 
oviranosti odvisni od pomoči drugih. Povišanih čustvenih in vedenjskih težav v primerjavi z 
zdravimi otroki nismo ugotovili, z izjemo povišanih socialnih težav pri otrocih in mladostnikih 
z Duchennovo mišično distofijo in miotonično distrofijo. Vendar število tistih z mejno ali 
klinično povišanimi težavami opozarja na to, da so čustvene in vedenjske težave, predvsem 
težave ponotranjenja, tiste, na katere moramo biti pri delu s to populacijo pozorni. 
Ugotavljamo raznolikost pridruženih psihosocialnih težav pri otrocih in mladostnikih z živčno-
mišičnimi boleznimi, ki so odvisne od specifične diagnoze in številnih drugih dejavnikov. Vlogo 
psihologa prepoznavamo kot pomembno pri spoprijemanju z bremenom psihosocialnih težav 
otrok in mladostnikov, ki ga prinašajo živčno-mišične bolezni in s tem vplivajo na nižjo kakovost 
življenja ter težje prilagajanje na bolezen.  
Ključne besede: živčno-mišične bolezni, prilagoditvene spretnosti, čustvene težave, vedenjske 
težave, otroci, mladostniki 
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Adaptive skills, emotional and behavioral problems in children and adolescents 
with neuromuscular diseases 
 
Abstract 
 
Neuromuscular diseases do not only affect a person’s physical, but also cognitive, emotional, 
behavioral and social functioning. Besides the muscle weakness, which is the main 
characteristic of the diseases, cognitive deficits, learning difficulties, neurodevelopmental 
disorders, emotional and behavioral problems and poor adaptive skills are often recognized 
in children and adolescents with neuromuscular diseases. Our goal was to investigate two 
psychosocial aspects of the diseases in Slovenian children and adolescents with 
neuromuscular diseases: adaptive skills, and emotional and behavioral problems. We 
compared 50 children and adolescents with different neuromuscular diseases, which we 
categorized into five groups of common neuromuscular diseases, with 50 healthy children and 
adolescents. For studying adaptive skills, we also included 248 children and adolescents from 
a normative study on adaptive skills. Adaptive skills were measured with the Adaptive 
Behavior Assessment System, Third Edition (ABAS-3), and emotional and behavioral problems 
were measured with the Child Behavior Checklist (CBCL). We found poor adaptive skills in 
children and adolescents with myotonic dystrophy, Duchenne muscular dystrophy and Becker 
muscular dystrophy in different areas of functioning. Those with spinal muscular atrophy 
showed poor adaptive skills only in domains where they need assistance due to their physical 
disability. In comparison with healthy peers, we did not find higher expressed emotional and 
behavioral problems in children and adolescents with neuromuscular diseases, except for 
higher social problems in groups with Duchenne muscular dystrophy and myotonic dystrophy. 
Yet the number of those in the borderline or clinical range suggests it is important to asses 
these problems, especially internalizing problems when working with this population. Our 
conclusions imply variety of comorbid psychosocial problems in children and adolescents with 
different neuromuscular diseases, based on specific diagnosis and many other contributing 
factors. To optimize psychosocial functioning and quality of life of children and adolescents 
with neuromuscular diseases, we recognize psychological support as very important. 
 
Keywords: neuromuscular diseases, adaptive skills, emotional problems, behavioral 
problems, children, adolescents 
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1. Uvod 
Psihološka obravnava je v zadnjih letih postala nepogrešljiv del pomoči otrokom in 
mladostnikom s kroničnimi zdravstvenimi težavami. V pričujočem besedilu se bomo dotaknili 
psihološke obravnave otrok in mladostnikov z živčno-mišičnimi boleznimi. Na začetku bomo 
opredelili splošne značilnosti te populacije in predstavili posamezne skupine, ki so 
najpogosteje zastopane v pediatrični populaciji v Sloveniji. Po opisu splošnih značilnosti 
bolezni se bomo osredotočili na psihosocialne vidike teh bolezni. Najprej se bomo dotaknili 
potencialnih razlogov za nastanek različnih težav na področju psihosocialnega funkcioniranja. 
Osredotočili se bomo na dva specifična vidika psihosocialnih težav in primanjkljajev, ki jih 
študije ugotavljajo pri tej populaciji: na primanjkljaje prilagoditvenih spretnosti in čustvene ter 
vedenjske težave. Na koncu predstavimo namen pričujoče študije, ki je ugotoviti, ali se in v 
kolikšni meri se ti otroci in mladostniki soočajo s primanjkljaji prilagoditvenih spretnosti ter 
čustvenimi in vedenjskimi težavami v primerjavi z zdravimi vrstniki. Z raziskavo želimo dobiti 
vpogled v nekatere izmed psihosocialnih izzivov, s katerimi se soočajo slovenski otroci in 
mladostniki z živčno-mišičnimi boleznimi ter opozoriti nanje kot na pomemben del psihološke 
obravnave.  
1.1. Živčno-mišične bolezni 
1.1.1. Opredelitev in značilnosti 
Živčno-mišične bolezni (v nadaljevanju ŽMB) so široka skupina med seboj zelo raznolikih 
dednih in pridobljenih bolezni (Aboussouan, 2015), ki nastanejo zaradi bolezenskih procesov 
v motoričnih celicah v sprednjih rogovih hrbtenjače ali senzoričnih ganglijih živčnega sistema 
(nevronopatija), bolezni perifernih živcev (nevropatija), bolezni v sami mišici (miopatija) ali 
živčno-mišičnem stiku (miastenija) (Bos, Kuks in Wynia, 2015). 
Bolezni so kronične, degenerativne in progresivne (Zupan, 2010), njihov glavni znak pa je 
napredujoča mišična oslabelost in izguba mišične mase (Lochmüller in Griggs, 2008). 
Razporeditev in stopnja oslabelosti določenih mišičnih skupin se razlikuje glede na različne 
oblike bolezni (Zupan, 2010). Pogosti znaki so tudi slabša mišična vzdržljivost, nevoljna mišična 
aktivnost (npr. otrdelost, miotonija, krči in fascikulacije), izguba zaznavnih sposobnosti, 
disfunkcije avtonomnega živčnega sistema in težave pri nadzorovanju voljnih gibov (Bos idr., 
2015). Mnoge izmed ŽMB so multisistemske bolezni, kar pomeni, da vplivajo na več organskih 
sistemov, npr. skeletne in gladke mišice, endokrini sistem ter tudi možgane (McDonald, 2012). 
Mišični oslabelosti in z njo poveznim težavam se sčasoma pridružijo sekundarne posledice, kot 
so težave z dihanjem, kardiovaskularni zapleti, kontrakture (zmanjšana gibljivost sklepov) in 
skolioza (vstran ukrivljena hrbtenica), ki dodatno prispevajo k težavnosti bolezni in odvisnosti 
posameznika od tuje pomoči (Zupan, 2010).  
Pogostost živčno-mišičnih bolezni 
Prevalenca vseh ŽMB je ocenjena na približno 160 na 100 000 ljudi na različnih delih sveta, 
oziroma 36,9 na 100 000 ljudi med pediatrično populacijo (Deenen, Horlings, Verschuuren, 
Verbeek in van Engelen, 2015), med različnimi etničnimi skupinami pa prihaja do različnih ocen 
(Chung, Wong in Ip, 2003) z višjo prevalenco bolezni  v Južni Aziji (Woodcock idr., 2016). Čeprav 
so kot posamezne bolezni zelo redke, skupaj kot skupina niso. Pri nekaterih diagnozah 
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(Bekerjeva mišična distrofija, facioskapulomeralna distrofija, miotonična distrofija in Charcot-
Marie-Tooth bolezen) število prepoznanih primerov v zadnjih letih narašča, kar je 
najverjetneje posledica naprednih genetskih testiranj in natančnih dogovorov glede 
diagnostičnih kriterijev (Deenen idr., 2015).  
1.1.2. Obravnava živčno-mišičnih bolezni 
Za obravnavo, učinkovito pomoč in omogočanje optimalnega razvoja otrok in 
mladostnikov ob soočanju z njihovo boleznijo, je ključen multidisciplinarni pristop, ki ga 
običajno koordinira nevrolog oziroma nevrolog pediater, ki je seznanjen s predvidenim 
potekom bolezni in možnimi zapleti (Mercuri idr., 2018). Poleg tega je multidisciplinarni tim 
sestavljen iz drugih kliničnih specialistov, kot so ortoped, pulmolog, kardiolog, nutricionist, 
genetski svetovalec, socialni delavec, fizioterapevt, delovni terapevt, logoped, specialni 
pedagog, psihiater in psiholog. Poleg njih je za optimalno obravnavo potrebna tudi vključenost 
družinskih članov, članov širšega okolja, iz katerega izhaja posameznik, in organizacij, ki otroku 
nudijo različne oblike pomoči in opore (Strauss, Montes in Russman, 2014). 
Večina ŽMB je še vedno neozdravljivih, zdravljenje pa zato obstaja simptomatsko s ciljem 
upočasnjevanja napredovanja bolezni in ohranjanja največje možne funkcionalnosti bolnika. 
Načrtovanje in izvajanje terapij za otroke in mladostnike z ŽMB postaja vse bolj sistematično 
in učinkovito, na podlagi vse natančnejših opredelitev specifičnih bolezni in potreb, ki jih imajo 
bolniki (Bushby idr., 2010). Nekateri posamezniki so lahko zaradi bolezni hudo ovirani v 
vsakodnevnem življenju, bolezen je lahko zelo hitro napredujoča. Pogosta je tudi prezgodnja 
smrt, ki je običajno sekundarna posledica prizadetosti mišic – odpoved dihal ali srca, kar (poleg 
običajnega pristopa k bolezni) zahteva tudi paliativno oskrbo (Andrews in Wahl, 2018). Čeprav 
za večino teh bolezni trenutno obstaja zgolj podporno zdravljenje, pa se na podlagi vse bolj 
natančnega poznavanja genetskih mehanizmov v bližnji prihodnosti obetajo tudi genske 
terapije, ki bi v celoti spremenile potek bolezni (Ho, Cardamone in Farrar, 2015). 
1.1.3. Oblike živčno-mišičnih bolezni 
Živčno-mišične bolezni delimo glede na to, kje poteka bolezenski proces, in sicer na 
nevronopatije, nevropatije, miopatije in bolezni živčno-mišičnega stika (Zupan, 2010). Med 
seboj se razlikujejo po različnih karakteristikah, kot so vzorci mišične šibkosti, vzroki za 
nastanek bolezni, potek mišične šibkosti (akuten začetek, kroničen, epizodičen; šibkost postaja 
vse hujša, ostaja enaka ali se izboljšuje, hitrost napredovanja mišične oslabelosti), začetek 
bolezni, življenjska doba, utrudljivost, mišični krči, otrdelost mišic, senzorne izgube, bolečine, 
funkcionalne težave (hoja, pogosti padci) in specifične značilnosti bolezni (McDonald, 2012).  
Poznavanje natančne diagnoze, za katero živčno-mišično bolezen gre, je ključno za 
načrtovanje pomoči in terapije otrok in mladostnikov z živčno-mišičnimi boleznimi, tudi 
psihološke (Mary, Servais in Vialle, 2018). Pri otroku na diagnozo običajno pomisli družina: 
zaradi simptomov, ki se pojavijo, in razvojnih mejnikov, ki jih otrok dosega mnogo pozneje kot 
njegovi vrstniki (Andrews in Wahl, 2018). Diagnozo natančno opredelimo s pomočjo 
relevantne bolnikove in družinske zgodovine, splošne, mišične in nevrološke ocene ter ocene 
telesne funkcionalnosti, kar potem usmerja nadaljnje diagnostične pristope. Laboratorijsko 
diagnostiko, ki vključuje relevantno molekularno genetsko diagnostiko, uporabljamo za dedne 
živčno-mišične bolezni. Elektro-miografija in ugotavljanje živčne prevodnosti služita kot 
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pomoč za odločanje glede nadaljnjih diagnostičnih ocen, kot so molekularno genetske študije, 
biopsije živcev in mišic (McDonald, 2012). 
Najpogostejše diagnoze med otroci in mladostniki so Duchennova mišična distrofija, 
Spinalna mišična atrofija, Kongenitalna mišična distrofija, miotonična distrofija in kongenitalne 
miopatije (Reed, 2002). V nadaljevanju so podrobneje opisane Duchennova mišična distrofija 
(DMD), Beckerjeva mišična distrofija (BMD), spinalna mišična atrofija (SMA) in miotonična 
distrofija (DM), ki so najpogosteje zastopane pri otrocih in mladostnikih v Sloveniji, glede na 
register živčno-mišičnih bolezni, voden na Kliničnem oddelku za otroško, mladostniško in 
razvojno nevrologijo na Pediatrični kliniki (Univerzitetni klinični center, Ljubljana).  
1.1.4. Duchennova mišična distrofija (DMD) in Beckerjeva mišična distrofija (BMD) 
Opredelitev, prevalenca in vzroki 
Duchennova mišična distrofija (DMD) je dedna bolezen, ki jo povzroča mutacija DMD gena 
na X kromosomu (Cyrulnik in Hinton, 2008). DMD je najpogostejša oblika podedovane motnje 
mišic v otroštvu, s prevalenco 4,78 na 100 000 dečkov (Mah idr., 2014). V dveh tretjinah 
primerov deček z DMD podeduje mutacijo od svoje mame, ki je nosilka mutacije ene kopije 
gena. V preostali tretjini primerov je bolezen posledica novih mutacij gena (Lee idr., 2014). 
DMD skoraj izključno prizadene dečke, ker imajo zgolj en X-kromosom in že mutacija zgolj ene 
kopije gena zadošča za izraz bolezni. Deklice, ki podedujejo eno mutacijo kopije gena, so tako 
prenašalke, za izraz bolezni pa je potrebna še ena mutacija v drugi kopiji gena, kar se zgodi v 
izjemno redkih primerih (Doorenweerd, 2017).  
Mutacija DMD gena zmoti produkcijo distrofina – pomembne beljakovine v človeških 
mišičnih membranah (Bhatt, 2016). Glavni rezultat mutacije je progresivna, celo usodna 
mišična šibkost (Cyrulnik in Hinton, 2008), saj odsotnost distrofina vodi v progresivno 
propadanje mišičnih vlaken, izgubo sposobnosti hoje do obdobja mladostništva, respiratorne 
težave in prezgodnjo smrt (Mah idr., 2014). Pri otrocih in mladostnikih z DMD lahko z leti 
opažamo slabšanje mišične moči in težave v vsakodnevnih opravilih. DMD poleg perifernega 
živčnega sistema vpliva tudi na centralni živčni sistem, kar se kaže v pogosto pridruženih 
kognitivnih primanjkljajih in učnih težavah (Cyrulnik in Hinton, 2008).  
Tudi Beckerjeva mišična distrofija je dedna progresivna živčno-mišična bolezen, ki jo 
povzroča mutacija največjega človeškega gena DMD na X kromosomu, katere posledica je 
progresivna mišična šibkost in izguba mišične mase (Bhatt, 2016). Čeprav je BMD poznana kot 
blažja oblika DMD, počasneje napredujoča in bolj variabilna oblika distrofinopatije, tako 
posamezniki z DMD kot posamezniki z BMD predstavljajo zelo širok spekter fenotipa in 
težavnosti bolezni (Andrews in Wahl, 2018). BMD se pojavlja redkeje kot DMD, s prevalenco 
1,53 na 100 000 dečkov (Mah idr., 2014). 
Simptomi in potek bolezni 
Simptome DMD lahko običajno opazimo pred četrtim letom starosti. Čeprav je običajno 
diagnosticirana pri starosti okoli petih let, se lahko sum nanjo zaradi zaostankov v doseganju 
razvojnih mejnikov (npr. hoja brez opore, govor) pojavi že mnogo prej (Bushby idr., 2010). 
Bolezen je opazna tudi po tem, da si otrok pri vstajanju pomaga z držanjem za stegna, značilna 
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je hipertrofija meč, nezmožnost teči, kot to zmorejo vrstniki (Emery, Muntoni in Quinlivan, 
2015). Diagnoza je lahko potrjena z genetskim testiranjem na mutacije v DMD genu ali z 
mišično biopsijo, ki pokaže odsotnost distrofina v membrani mišične celice (Strehle in Staub, 
2015). V preteklosti so posamezniki z DMD izgubili sposobnost hoje pred dvanajstim letom 
starosti in so živeli do svojih poznih mladostniških let. Zaradi kirurških, farmakoloških in drugih 
naprednih sodobnih terapij se je v zadnjem času njihova življenjska doba podaljšala (Moxley, 
Pandya, Ciafaloni, Fox in Campbell, 2010). Ocenjena je na 25 do 30 let, glavni razlog za smrt 
pa sta odpoved srca in respiratorni zapleti (Strehle in Staub, 2015).  
Prvi znaki bolezni BMD se pokažejo pozneje kot pri DMD, potek bolezni je lažji, vzorec 
mišične prizadetosti pa je podoben tistemu pri DMD (Zupan, 2010). Posamezniki z BMD lahko 
ohranijo sposobnost hoje tudi še v svojih štiridesetih letih ali pozneje in običajno nimajo 
višjega tveganja za zgodnjo smrtnost, izjema so primeri zgodnje srčne odpovedi. Posamezniki 
z BMD so za razliko od posameznikov z DMD dobri kandidati za presaditev srca (Connuck idr., 
2008). 
Obravnava bolezni 
Čeprav še ni zdravila za DMD in BMD, smo lahko v zadnjem času priča velikemu napredku 
na področju odkrivanja in preizkušanja različnih oblik intervencij, ki lahko do določene mere 
zaustavijo napredovanje bolezni (Kinnett idr., 2015), izboljšajo funkcioniranje, kakovost 
življenja in podaljšajo življenjsko dobo mladih z DMD (Birnkrant idr., 2018). Pomoč s 
kortikosteroidi, (ki kratkoročno izboljšajo motorične funkcije, kar zmanjšuje tveganje za 
skoliozo in stabilizira pljučne in kardiološke funkcije (Moxley idr., 2005), respiratorno oskrbo, 
rednimi kardiološkimi pregledi in oskrbo ter psihosocialno podporo pa kaže na to, da je kljub 
težavnosti bolezni mogoče ohranjati določen nivo funkcionalnosti v vsakdanjem življenju 
bolnikov in zavirati napredovanje bolezni mišic (Mah,  2016).  
Nove smernice za zdravljenje in izboljšanje zdravljenja ter s tem podaljšanje življenjske 
dobe teh bolnikov v zadnjem času prinaša tudi nove izzive za otroke in mladostnike z DMD in 
njihove družine ter hkrati prinaša zahteve po novi podpori. Mladi z DMD se prvič srečujejo z 
razvojnim obdobjem odraslosti, ki prinaša nove izzive, in jih je zato treba nanj pripraviti 
(Annexstad, Lund-Petersen in Rasmussen, 2014). 
1.1.5. Miotonična distrofija (DM)  
Miotonično distrofijo strokovnjaki delijo na dva glavna tipa: tip 1 (DM1) in tip 2 (DM2), ki 
ju kljub podobnim karakteristikam razlikujejo starost, pri kateri se pojavi bolezen, vzorec 
mišične šibkosti, odsotnost kongenitalnih (že ob rojstvu vidnih) primerov pri DM2 in 
neoškodovanost centralnega živčnega sistema pri DM2 (Machuca-Tzili, Brook in Hilton-Jones, 
2005). V nadaljevanju je podrobneje opisana bolezen tipa 1 – zaradi večjega deleža otrok in 
mladostnikov s to obliko v naši raziskavi (7/8). 
Opredelitev, prevalenca in vzroki DM1 
DM 1 je najpogosteje podedovana živčno-mišična bolezen. Vzrok za bolezen je genetska 
mutacija, povezana s povečanim številom nukleotidnih ponovitev citozin-timin-gvanin (CTG) v 
genu za miotoninsko proteinsko kinazo na kromosomskem odseku 19q13 (Harper, 1989). 
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Poleg mišične šibkosti so za bolezen med drugim značilne tudi miotonija (težko in počasno 
sproščanje mišic po skrčenju), katarakta, srčni in endokrini zapleti ter kognitivni primanjkljaji 
(Bhatt, 2016). Fenotip bolezni je zelo raznolik, segajoč od blagih do hudih oblik bolezni,  z 
začetkom v različnih obdobjih življenja (od prenatalnega obdobja do odraslosti) (Ho idr., 2015). 
Najblažje oblike manifestacije bolezni so običajno opažene pri posameznikih z najmanjšim 
številom ponovitev CTG, medtem ko je pri kongenitalni obliki (najhujši obliki) običajno 
prisotno večje število ponovitev (Harley idr., 1993). Ocenjena prevalenca DM1 je 1 na 8000 
(Ho idr., 2015). 
Simptomi in potek bolezni 
Znotraj diagnoze DM1 prepoznamo več različnih oblik, ki jih ločimo glede na starost ob 
začetku bolezni in simptome (Ekstrӧm, Hakenäs-Plate, Tulinius in Wentz, 2009). V literaturi 
lahko zasledimo različne delitve: na pet fenotipov – premutacijska DM1, blaga odrasla DM1, 
klasična odrasla DM1, DM1 z začetkom v otroštvu in kongenitalna miotonična distrofija (npr. 
Ho idr., 2015) ali na štiri fenotipe – kongenitalna, otroška, klasična in DM s poznim začetkom 
(npr. Baldanzi, Ricci, Simoncini,  Cosci o Di Coscio in Siciliano, 2016). Posamezni definirani tipi 
zelo variirajo glede na klinične manifestacije, začetek in potek bolezni, njihova povezava z CTG 
ponovitvami pa je vprašljiva, zato so vprašljivi tudi tipi, ki se pojavljajo v literaturi, kot ugotavlja 
Echenne s sodelavci (2008). V svoji študiji je lahko med seboj zagotovo ločil le dve obliki DM1: 
kongenitalno obliko in obliko, ki se pojavi v neonatalni dobi, vključujoč tudi odrasle oblike. 
Znotraj DM1 torej ni jasnih mej med kategorijami, bolje je govoriti o kontinuumu (de Die-
Smulders, 2004). 
Kongenitalna oblika je najhujša oblika bolezni, opazna je že ob rojstvu. Zanjo je značilna 
hipotonija (slab mišični tonus), navznoter in navzgor obrnjena stopala, težave z dihanjem, 
zakasnel razvoj in intelektualni zaostanki. Nekateri od teh zdravstvenih problemov so lahko 
življenjsko ogrožajoči. Danes večina otrok preživi zahvaljujoč sodobni neonatalni negi, 
respiratorne težave pa se s starostjo otrok zmanjšajo (Campbell, Sherlock, Jacob in Blayney, 
2004). Za bolezen je značilna tudi šibkost obraznih mišic z značilnim videzom zgornje ustnice 
in rahlo povešenimi zgornjimi vekami. Šibkost je prisotna tudi v čeljusti in žrelu, zaradi česar 
imajo otroci in mladostniki težave pri požiranju (Ekstrӧm, 2009).  
Za otroško obliko je značilen običajen razvoj v prvih letih življenja. Simptomi se pojavijo 
med enim in desetimi leti starosti – na začetku se kažejo kot trebušne težave, mišična 
hipotonija in nerodnost (de Die-Smulders, 2000). Prisotna je šibka izraznost obraza, vendar 
brez značilnega videza zgornje ustnice, ki je značilna za kongenitalno obliko (Ekstrӧm, 2009). 
V zgodnjih letih šolanja se pokažejo učne težave, ki so pogosto povod za prvi posvet pri 
zdravniku (Echenne idr., 2008).  
Za klasično odraslo obliko je glavna karakteristika šibka obrazna izraznost, distalna šibkost 
mišic in miotonija. Simptomi se pokažejo v obdobju mladostništva ali pozneje (Ekstrӧm, 2009). 
Razlika DM1 s poznim začetkom je, da se pojavi katarakta v srednjih letih ali pozneje, le redko 
z mišično šibkostjo ali miotonijo. Razen blagih težav na področju verbalnega spomina, pri obliki 
s poznim začetkom ni opaziti večjih težav na področju kognitivnega funkcioniranja (Modoni  
idr., 2004).    
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Obravnava 
Zdravljenje bolezni pri otrocih in mladostnikih je trenutno povzeto glede na zdravljenje 
odraslih z DM. Multidisciplinarni tim je ključnega pomena za zagotavljanje podporne oskrbe, 
zmanjševanje komplikacij in optimizacijo funkcioniranja (Ho idr., 2015). DM1 je še bolj kot 
zaradi uničujočih učinkov na mišice znana po intelektualnih, čustvenih in vedenjskih težavah 
teh otrok in mladostnikov. Gre za posledice oškodovanosti centralnega živčnega sistema, zato 
je ključna tudi psihološka obravnava (Echenne idr., 2008; Modoni idr., 2004). Obravnava 
bolnikov je odvisna tudi od oblike – hujša kongenitalna oblika na primer zahteva respiratorno 
podporo. Trenutno so terapije zgolj podporne, vendar pa veliko obetajo bodoče genske 
terapije, ki bodo lahko spremenile delovanje genov in patogene mehanizme, katerih posledica 
je DM 1 (Ho idr., 2015). 
1.1.6. Spinalna mišična atrofija (SMA) 
Opredelitev, prevalenca in vzroki 
Za spinalno mišično atrofijo (SMA) je značilna degeneracija alfa motoričnih nevronov v 
sprednjih rogovih hrbtenjače, kar vodi v progresivno proksimalno mišično šibkost, atrofijo in v 
najhujših primerih paralizo (Verhaart idr., 2017). Najpogostejši vzrok za bolezen je odsotnost 
ali mutacija gena SMN1 na kromosomu 5q11.12-13.3 (Alías idr., 2009). Ta gen običajno pri 
zdravih ljudeh v telesu producira beljakovino SMN – protein preživetja motoričnega nevrona 
(ang. survival motor neuron protein), ki ob pomanjkanju ali popolni odsotnosti povzroča 
odmiranje motoričnih nevronov. SMN2, kopija gena, vpliva na težavnost SMA (Feldkötter, 
Schwarzer, Wirth, Wienker, Wirth, 2002). Na diagnozo SMA posumimo ob prisotnosti zanjo 
značilnih simptomov, potrdimo pa jo lahko z molekularnim genetskim testiranjem, s katerim 
ugotovimo prisotnost mutacije na genu SMN1. Pri nekaterih oblikah so otroci že kot 
novorojenčki in dojenčki pogosto hipotoni,  zato se priporoča zgodnje testiranje pri tistih, ki 
kažejo znake šibkosti in hipotonije (Arnold in Flanigan, 2012). Prevalenca SMA je 1-2 na 100 
000, incidenca SMA je 1 na 12 000 živo rojenih (Verhaart idr., 2017). 
Simptomi in potek bolezni 
Ne glede na starost ob začetku bolezni so klinične značilnosti simetrična šibkost mišic (prej 
proksimalnih kot distalnih – torej večje mišice bližje telesa, kot so mišice bokov in ramen, ne 
manjše mišice v dlaneh in stopalih), običajno so noge šibkejše od rok, prisotna je atrofija mišic, 
odsotnost ali pomembno zmanjšanje primarnih refleksov, fascikulacije jezika in tremor v rokah 
(Nicole, Diaz, Frugier in Melki, 2002).  
Spekter kliničnih slik SMA variira od zgodnjih smrti dojenčkov do normalnega odraslega 
življenja z zgolj blago mišično šibkostjo. Stopnja mišične šibkosti je običajno povezana s 
starostjo začetka bolezni (Wang idr., 2007). Terminologija in klasifikacija bolezni se je v 
zadnjem stoletju spreminjala, vse od Werdigovih in Hoffmanovih zgodnjih poročil o bolezni v 
poznem devetnajstem stoletju, do sodobnega časa, ko je vse bolj razumljena celotna 
izraženost te bolezni (Dubowitz, 2009). Za namen klinične klasifikacije in razvoja standardnih 
smernic za nego se najpogosteje uporablja pristop deljenja bolezni glede na dosežen 
maksimalni funkcionalni status, ki deli bolezen na tip 1 – bolniki ne sedijo, tip 2 – bolniki lahko 
sedijo in tip 3 – bolniki lahko hodijo (Munsat, 1991). Novejše klasifikacije so oblikovane na 
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podlagi več poznanih značilnosti oblik bolezni: začetek bolezni, maksimalna funkcionalnost 
(oziroma motorični mejniki), ki jo otrok doseže, in pričakovana življenjska doba (Elsheikh in 
Kissel, 2014). SMA tip 3 je deljen na dve obliki, odvisno od tega, ali se bolezen začne pred 
tretjim letom ali po njem (od tega je odvisna težavnost bolezni). Delitvi bolezni na tri tipe pa 
sta pogosto dodana še tip 0 in tip 4 (Markowitz, Singh in Darras, 2012; Kolb in Kissel, 2015; 
Arnold, Kassar in Kissel, 2015).  
SMA tipa 1 je poznana tudi pod imenom Werdig-Hoffmanova bolezen, gre za hudo obliko 
bolezni, ki se pojavi pred šestim mesecem starosti in običajno povzroči smrt pred drugim letom 
starosti otroka. Življenje je lahko ob neinvazivni respiratorni podpori tudi daljše (Bach, Baird, 
Plosky, Navado in Weaver, 2002). Maksimalna funkcionalnost, ki jo dosežejo posamezniki s 
SMA tipom 1, je sedenje ob opori (Russman, 2007). Modifikacijo tega fenotipa lahko vidimo 
pri obliki, ki jo nekateri opisujejo kot posebno kategorijo bolezni – SMA tipa 0 (npr. Kolb in 
Kissel, 2015). Gre za najhujšo obliko bolezni z začetkom simptomov že v prenatalnem obdobju. 
Novorojenčki potrebujejo stalno respiratorno podporo, življenjska doba teh dojenčkov pa je 
kratka (Elsheikh in Kissel, 2014). 
SMA tip 2 je oblika bolezni, pri kateri je običajno simptomatika prepoznana med 6 in 18 
mesecem starosti, vendar se lahko izrazi že prej. Posamezniki so običajno zmožni 
samostojnega sedenja. Njihova pričakovana življenjska doba variira od 10 do 40 let (Russman, 
2007).  
SMA tipa 3 (Kugelberg-Welanderjeva bolezen) je relativno blaga oblika SMA. Simptomi se 
začnejo izražati po starosti 18 mesecev, otroci pa že osvojijo veščino samostojne hoje 
(Russman, 2007).  Nekateri bolniki v času otroštva izgubijo sposobnost hoje, drugi ohranijo 
sposobnost do obdobja mladostništva ali celo odraslosti (Wang idr., 2007). Pričakovana 
življenjska doba je enaka življenjski dobi zdravih posameznikov (Arnold idr., 2015). 
Pri posameznikih s SMA tipa 4 se mišična šibkost pojavi v odraslem življenju, običajno v 
dvajsetih ali tridesetih letih posameznikovega življenja (Wang idr., 2007). Posamezniki imajo 
težave z vstajenjem s tal, stola, s hojo po stopnicah, njihova življenjska doba pa je primerljiva 
življenjski dobi zdravih posameznikov (Markowitz idr., 2012)   
Obravnava 
Nekoč poznana kot neozdravljiva bolezen ima danes svoje zdravilo – Spinraza (IONIS-
SMNRx, nusinersen) je prvo zdravilo za zdravljenje otrok in odraslih s SMA. Leta 2016 je bila 
odobrena v Združenih državah (FDA, 2016), leta 2017 v Evropi (EMA, 2017); uporabljajo pa jo 
tudi v Sloveniji (CBZ, 2018). Učinki so obetavni in čeprav bolnikom ne povrne tistega, kar so v 
času napredka bolezni že izgubili, preprečuje pa napredovanje bolezni, kar prinaša veliko 
upanje tistim bolnikom, ki so primerni kandidati za prejemanje zdravila (Pane idr., 2018).  
1.1.7. Druge oblike živčno-mišičnih bolezni 
ŽMB so široko poimenovanje za številne med seboj različne bolezni. Poleg DMD, BMD, SMA 
in DM smo v našo raziskavo vključili tudi skupino otrok in mladostnikov z drugimi oblikami 
ŽMB, ki jo sestavljajo posamezniki z naslednjimi oblikami ŽMB: Emery-Dreifussova mišična 
distrofija, Charcot-Mary-Tooth bolezen tip 2, ramensko medenična mišična distrofija, 
amiotrofična lateralna skleroza, Friedreichova ataksija in diagnoza neopredeljena. Ker ne 
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bomo delali zaključkov za vsako izmed teh bolezni, le-te ne bodo podrobneje opredeljene. 
Bolezni se med seboj razlikujejo po porazdelitvi mišične oslabelosti, po simptomih bolezni, 
hitrosti napredovanja bolezni in drugih karakteristikah. Skupno pa jim je to, da kot posledica 
omenjenih bolezni zanje ni značilen prizadet centralni živčni sistem(npr. Zupan, 2010).  
1.2. Psihosocialni vidiki živčno-mišičnih bolezni pri otrocih in mladostnikih 
Čeprav so primanjkljaji na področju mišičnih funkcij tisti, ki najpogosteje in v največji meri 
ovirajo bolnike z živčno-mišičnimi boleznimi, pa so tudi vidiki, kot so bolečina in primanjkljaji 
na področju mentalnega funkcioniranja, v veliki meri povezani z njihovo kakovostjo življenja 
(Bos idr., 2018). Psihosocialni vidiki bolezni so lahko pogosto spregledan, vendar izjemno 
pomemben vidik bolezni. ŽMB zajamejo različne vidike posameznikovega funkcioniranja, ne 
zgolj telesnega, pač pa tudi čustveno, vedenjsko in socialno, kar pomembno vpliva na njegovo 
življenje in soočanje z boleznijo. Zato je ključnega pomena, da pri obravnavi bolnikov ne 
spregledamo niti teh vidikov (Falvo, 2005). 
1.2.1. (Ne)posredni učinki živčno-mišičnih bolezni na psihosocialno funkcioniranje  
Živčno-mišine bolezni imajo lahko neposreden vpliv na določene psihosocialne težave 
otrok in mladostnikov, to je prek izražanja genskih mutacij v centralnem živčnem sistemu, 
katerih posledice so kognitivni primanjkljaji in različne nevrorazvojne motnje (npr. Hendriksen 
in Vles, 2006; Baldanzi idr., 2016). Poleg tega pa imajo tudi posreden vpliv na psihosocialno 
funkcioniranje in sicer prek povečane stopnje stresa, fizičnih omejitev, zdravljenja (Poysky, 
2007) in soočanja s pogostimi učnimi težavami (Darke, Bushby, Le Couteur in McConachie, 
2006). Imajo tudi manj učnih in športnih dosežkov, ki so pomembni za zaželenost med vrstniki 
v šoli (Smith, Cowie in Blades, 1998).  
1.2.2. Značilnosti bolezni kot dejavniki tveganja za razvoj različnih psihosocialnih težav 
Zakaj prihaja do tako pogostih težav na psihosocialnem področju, lahko do določene mere 
pojasnimo s tremi značilnostmi živčno-mišičnih bolezni:  
 so kronične bolezni,  
 otroci in mladostniki z ŽMB so do določene stopnje gibalno ovirani,  
 posledica določenih oblik ŽMB  (DMD in DM1) je prizadet centralni živčni sistem. 
1.2.3. Kronične bolezni otroštvu in mladostništvu 
Pogostost kroničnih  boleznih v zadnjih letih narašča, za vsaj eno izmed njih trpi približno 
13–27 % otrok (Van Cleave, Gortmaker in Perrin, 2010). Svetovna zdravstvena organizacija 
opisuje kronične bolezni kot nenalezljive bolezni, dolgo trajajoče in običajno počasi 
napredujoče (WHO, 2018). Obstajajo različne definicije in nestrinjanja glede vključevanja 
določenih bolezni v skupino kroničnih bolezni. Avstralski inštitut za zdravje in socialno skrbstvo 
pa določi naslednje skupne značilnosti kroničnih bolezni: 
 kompleksna kavzalnost, več faktorjev vodi v njihov začetek, 
 dolga doba razvoja bolezni, lahko celo brez simptomov, 
 podaljšan potek bolezni, lahko vodi tudi v druge zdravstvene zaplete, 
 povezane s funkcionalno prizadetostjo ali oviranostjo (AIHW, 2018).  
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Psihosocialni vidiki kroničnih bolezni 
Kronična bolezen in oviranost prinašata velike spremembe in stres v življenje 
posameznika, ki zboli za njo, pa tudi za njegove bližnje. Bolezen vpliva na vse vidike življenja: 
družinske in druge socialne odnose, ekonomsko stanje, aktivnosti v vsakdanjem življenju ter 
na prostočasne aktivnosti. Posamezniki s kronično boleznijo morajo prilagoditi svoje življenje 
bolezni, se prilagajati spremembam, ki jih prinaša, in računati na izgubo kontrole ter motene 
fiziološke procese, bolečino, izgubo prejšnje vloge, neodvisnosti (Falvo, 2005). Kako se bodo 
prilagodili in kakšne bodo posledice na duševno zdravje otroka ali mladostnika je odvisno tako 
od značilnosti njega samega kot tudi od težavnosti bolezni – nekatere zahtevajo pogoste in 
dolgotrajne hospitalizacije in posledično ločenost otroka od družine in njegove vrstniške 
skupine. Nekatere vplivajo na otrokov fizičen izgled in prek tega lahko tudi na samopodobo, 
nekatere pa zahtevajo celo spoprijemanje z grožnjo zgodnje smrti (Drobnič Radobuljac, 2014). 
Povzročajo lahko bolečine in utrujenost ter vplivajo na vključenost posameznika v 
vsakodnevne aktivnosti. Šoloobvezni otroci lahko zato dlje časa izostajajo od pouka in imajo 
težave s šolskim delom (Barlow in Ellard, 2006). 
Učinki kroničnih bolezni in oviranosti, ki pridejo z njimi, so torej raznoliki in individualni 
posamezniku. Vendar pa jim je skupno to, kar dosledno dokazujejo študije, da ne zajemajo 
zgolj fizičnega funkcioniranja, pač pa tudi psihološko in socialno funkcioniranje (Falvo in 
Holland, 2017), čustveno funkcioniranje ter funkcioniranje v šoli (Varni, Limbers in Burwinkle, 
2007). Različne posledice kronične bolezni izzovejo različna čustva. Otrok ali mladostnik tako 
doživlja anksioznost kot posledico nepredvidljive prihodnosti, jezo, ker je bolezen doletela 
prav njega in ker ne zmore opraviti stvari, ki jih je prej zmogel. Doživlja lahko žalost, nemoč in 
apatijo ob zavedanju, kaj bo bolezen prinesla (Falvo, 2005). Posamezniki z različnimi 
kroničnimi boleznimi imajo povečano tveganje za čustvene, vedenjske ali druge duševne 
motnje (Drobnič Radobuljac, 2014). 
1.2.4. Kronična bolezen z gibalno oviranostjo v otroštvu in mladostništvu 
Pomemben vidik živčno-mišičnih bolezni z vidika psihosocialnega funkcioniranja, ki ga tudi 
moramo upoštevati, je (lahko zelo huda) gibalna oviranost. Pri živčno-mišičnih boleznih gre za 
prirojeno gibalno oviranost, to je oškodovanost, ki pomembno vpliva na fizično zmogljivost in 
vsakodnevne aktivnosti. Prirojena gibalna oviranost je lahko dedna, kongenitalna ali posledica 
zapletov ob rojstvu (O’Reilly idr., 2015).  
Psihosocialni vidiki gibalne oviranosti 
Omejenost posameznika pri vsakodnevnih aktivnostih s svojimi vrstniki vpliva na njegove 
socialne interakcije in pogosto vodi v doživljanje osamljenosti (Rokach, Lechcier-Kimel in 
Safarov, 2006), kar je negativno povezano z duševnim zdravjem in večjo ranljivostjo za razvoj 
depresije (Jensen idr., 2014; Tough, Siegrist in Fekete, 2017). Pri nekaterih posameznikih gre 
za nenaden upad gibalnih spretnosti kot posledice napredovanja bolezni (npr. DMD), na kar 
lahko gledamo kot na hudo izgubo, ki jo otrok ali mladostnik doživlja. Take izgube – trajne 
izgube, ki jih prinašajo kronične bolezni, kot so ŽMB, so težke in oskrunijo posameznikovo 
identiteto, vplivajo na njegove želje in upanje za prihodnost (Robinson, West in Woodworth, 
1995). 
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Čeprav je bila študija Cadmana in sodelavcev (1987) objavljena že pred časom, lahko edino 
v njej najdemo podatke o psihiatrični komorbidnosti pri kroničnih boleznih brez ali z gibalno 
oviranostjo. Pri 22–31 % otrok s kronično boleznijo (v primerjavi z 14 % pri zdravih otrocih) so 
zabeležili psihiatrično motnjo, otroci s kronično boleznijo in gibalno oviranostjo so imeli kar 
trikrat višje tveganje za psihiatrične motnje. Podatki kažejo na pogostost duševnih motenj 
otrok z kronično boleznijo in specifike gibalne oviranosti, ki verjetnost nastanka teh težav še 
povišajo. 
Kronične bolezni in gibalna oviranost prinašajo v življenje otrok in mladostnikov mnoge 
omejitve, ob pridruženih psihosocialnih težavah pa so omejitve, s katerimi se srečujejo, še 
večje. To je pokazala študija Drussa s sodelavci (2009), v kateri so ugotovili zanimivo interakcijo 
kroničnih bolezni z duševnimi motnjami. Obe vodita do znatnih omejitev v življenju 
posameznika, vendar preko dveh različnih poti – kronične bolezni omejujejo zmožnost izvedbe 
splošnih fizičnih nalog, torej aktivnosti v vsakodnevnem življenju, kar posledično omejuje 
funkcioniranje oseb v različnih okoljih. Duševne motnje (najpogosteje so to različne čustvene 
težave) pa imajo na drugi strani večji negativni učinek na socialno funkcioniranje posameznika 
in na njegove bližnje odnose.  
Čeprav je bila raziskava izvedena na odraslih udeležencih, nam daje vpogled v pogosto 
pridruženost čustvenih težav (najpogosteje sta to anksioznost in depresija) pri kroničnih 
boleznih, ki jih spremlja gibalna oviranost (Druss idr., 2009). S tem tudi opozarja na velik 
potencial preventivnega preprečevanja pridruženih čustvenih težav v tej rizični skupini že v 
času otroštva, ter posledično preprečevanje dodatnih bremen bolezni v kasnejših obdobjih. 
Čeprav so podatki že starejši, po rezultatih metaanalize (Bennet, 1994) vidimo, da obstaja 
tveganje za pridruženo depresivno motnjo pri približno 9 % otrok s kroničnimi boleznimi, ki jih 
spremlja gibalna oviranost, pri odraslih pa ta verjetnost naraste na 9–25 % (Moussavi idr., 
2007). 
1.2.5. Oškodovan centralni živčni sistem 
Psihosocialni vidiki prizadetosti centralnega živčevja pri ŽMB 
Tveganje za različne psihiatrične težave in tudi v splošnem slabšo vedenjsko prilagojenost 
posameznika pa določa še ena specifika. Gre za oškodovanost centralnega živčnega sistema, 
ki je prisotna pri mnogih oblikah ŽMB, na primer DMD, BMD in DM1 (npr. Eiser, 1990; Meola 
in Sansone, 2007; Snow, Anderson in Jakobson, 2013). Intelektualna manjzmožnost, specifični 
kognitivni primanjkljaji in nevrorazvojne motnje so neposredna posledica teh oblik bolezni. 
Zanje je značilno, da imajo škodljive učinke na vse vidike posameznikovega življenja – na 
socialno, čustveno in vedenjsko funkcioniranje  ter na delo v šolskem kontekstu (Strauss idr., 
2014).  
Otroci in mladostniki z ŽMB imajo višje tveganje za različne čustvene, vedenjske in druge 
duševne motnje ter težave v prilagajanju, kar je delno posledica specifik kroničnih bolezni, 
gibalne oviranosti in vključenosti CŽS ter izzivov, ki jih vse te karakteristike ŽMB prinašajo. 
Darke s sodelavci (2006) pa v svoji študiji navaja, da k tem težavam prispevajo še nekateri 
dejavniki, ki so specifični za ŽMB. Tudi znotraj različnih ŽMB pa obstajajo velike razlike v 
dovzetnosti za različne oblike psihosocialnih težav, s katerimi se ti otroci in mladostniki 
soočajo.  
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1.2.6. Razvojni obdobji otroštva in mladostništva 
Soočenje z ŽMB v vsakem razvojnem obdobju prinese določene izzive. Zato je pomembno, 
da pri naslavljanju pridruženih psihosocialnih težav upoštevamo tudi razvojno obdobje, v 
katerem se posameznik trenutno nahaja. V obdobju otroštva na primer otrok doživlja 
frustracije, ko izgublja spretnosti, ki jih je že pridobil. Zaradi dolgih hospitalizacij je ločen od 
doma, otežene so vsakodnevne aktivnosti in socializacija (Falvo, 2005). Kronična bolezen z 
gibalno oviranostjo prav tako prinaša specifične izzive za mladostnika z ŽMB in za celotno 
njegovo družino (Reid in Renwick, 2001). Mladostnik se zaradi bolezni težje vključuje v 
vrstniške odnose, kar se lahko izraža v zapoznelem čustvenem in socialnem razvoju. Ena izmed 
razvojnih nalog v mladostništvu je oblikovanje lastne identitete, ki je pri osebah z ŽMB zaradi 
bolezni otežena. Pomembno vlogo ima družina, ki ni pretirano zaščitniška, saj lahko drugače 
ovira uspešen proces oblikovanja identitete in samostojnosti mladostnika, kar negativno 
vpliva na posameznikovo samopodobo (Falvo, 2005). 
1.3. Področja psihosocialnih težav pri otrocih in mladostnikih z živčno-
mišičnimi boleznimi    
Posredni in neposredni učinki na psihosocialno funkcioniranje so široki. V naši raziskavi 
smo se osredotočili na preučevanje dveh vidikov psihosocialnega funkcioniranja otrok in 
mladostnikov z živčno-mišičnimi boleznimi: na prilagoditvene spretnosti in čustvene ter 
vedenjske težave.  
1.3.1. Prilagoditvene spretnosti 
Opredelitev 
Za opisovanje naučenih vedenj oziroma spretnosti, s katerimi opisujemo posameznikovo 
neodvisnost in samostojnost v vsakdanjem življenju, lahko uporabimo dva izraza:  
prilagoditveno vedenje (ang.  adaptive behavior) in prilagoditvene spretnosti (ang. adaptive 
skills) (Stropnik in Kodrič, 2012). 
Prilagoditvene spretnosti so pomemben psihosocialni vidik posameznikovega 
funkcioniranja, ki se povezuje s spoznavnimi sposobnostmi posameznika (Paskiewicz, 2009) in 
so vključene v trenutno definicijo intelektualne manjzmožnosti. Intelektualna manjzmožnost, 
kot je opredeljena v 5. izdaji klasifikacijskega sistema ameriškega psihiatričnega združenja 
(DSM-5), se kaže v pomembnih ovirah v intelektualnem funkcioniranju in v prilagoditvenem 
vedenju, ki ga opredeljujejo konceptualne, socialne in praktične prilagoditvene spretnosti. 
Vidna je pred 18. letom starosti (Schalock idr., 2010; American Psychiatric Association, 2013). 
Prilagoditveno vedenje predstavlja širok konstrukt, ki vključuje skupek spretnosti, ki se jih 
ljudje naučijo in uporabljajo v vsakodnevnem življenju (Schalock idr., 2010) ter omogočajo 
posamezniku učinkovito vsakodnevno funkcioniranje doma, v šoli, na delovnem mestu in v 
skupnosti oziroma socialnem okolju (Oakland in Harrison, 2008).  
Kljub različni uporabi pojmov prilagoditveno vedenje in prilagoditvene spretnosti ter 
njunih definicij, šest podobnih elementov združuje različne definicije prilagoditvenega 
vedenja: (a) učenje in kasnejša uporaba prilagoditvenih spretnosti morata biti v skladu s 
pričakovanjem širšega socialnega konteksta, (b) posameznik kaže vedenja, ki so od njega 
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pričakovana glede na njegovo starost in kulturo, ki ji pripada, (c) posameznikovo 
funkcioniranje je v skladu z njegovimi fizičnimi potrebami in vključevanjem v širše okolje, (d) 
posameznik je zmožen vzdrževati socialne odnose, (e) prilagoditveno vedenje je razvojne 
narave in je z leti vse bolj kompleksno ter (f) prilagoditveno vedenje je odsev posameznikovega 
tipičnega, vsakodnevnega vedenja bolj kot prikaz najboljše možne  izvedbe, ki ga predvidoma 
lahko dobimo z ocenjevanjem intelektualnega funkcioniranja (Tassé idr., 2012). 
Področja prilagoditvenih spretnosti 
Prilagoditveno vedenje lahko glede na Ameriško združenje za intelektualne in razvojne 
primanjkljaje pojasnimo s tremi širšimi področji prilagoditvenih spretnosti: konceptualne, 
socialne in praktične spretnosti (Luckasson idr., 2002; Schalock idr., 2010; AAIDD, 2018).  
Konceptualne spretnosti vključujejo (pred)akademske spretnosti, ki predstavljajo osnovo 
za jezik, branje, pisanje, razumevanje koncepta časa, denarja, števil, spretnosti 
samousmerjanja in spretnosti za komuniciranje z drugimi. 
 Socialne spretnosti vključujejo igro z drugimi, sklepanje prijateljstev, pomoč drugim, 
upoštevanje pravil in zakonov, reševanje medosebnih problemov, kritičnost in kompetence v 
medosebnih interakcijah.  
Praktične spretnosti vključujejo aktivnosti, ki so v funkciji skrbi zase. Na primer uporaba 
stranišča, skrb za higieno, jemanje zdravil, oblačenje, priprava obrokov, prehranjevanje, 
uporaba telefona, upravljanje z denarjem in uporaba transportnih sredstev. Med praktične 
spretnosti spadajo tudi poklicne spretnosti, spretnosti potrebne za osnovno skrb za dom ali 
okolico, pomoč pri hišnih opravilih ter spretnosti, ki so potrebne za funkcioniranje  v širšem 
okolju (AAIDD, 2018; Tassé idr., 2012).  
Primer posameznika s primerno ravnjo prilagoditvenega vedenja je torej nekdo, ki skrbi 
za svoje zdravje, se vključuje  v skupnosti, katerim pripada, hodi v šolo ali ima službo, 
učinkovito uporablja znanja, ki jih je pridobil v šoli, vzdržuje pomembne zveze z ljudmi, redno 
komunicira z družino in prijatelji, uživa prostočasne aktivnosti, ima dober samonadzor in skrbi 
za svoje potrebe vsakodnevnega življenja (pospravlja, se oblači, jé) (Oakland in Harrison, 
2008).  
Dejavniki prilagoditvenih spretnosti 
Pri ocenjevanju prilagoditvenih spretnosti je treba upoštevati različne kontekste, v katerih 
ljudje živijo svoje vsakodnevno življenje; npr. neposredno socialno okolje, skupnost, ki ji 
pripada, kulturo, sociopolitične vplive, ki določajo normativno vedenje (Luckasson idr., 2002). 
Trije pomembni dejavniki, ki jih moramo vedno upoštevati pri ocenjevanju posameznikovih 
prilagoditvenih spretnosti, so kultura, okolje in starost.  
Prilagoditveno vedenje je običajno definirano znotraj kulturnih in socialnih pričakovanj. 
Za razliko IQ preizkusov, ki naj bi bili neodvisni od kontekstualnih dejavnikov, so nekatere mere 
prilagoditvenega vedenja odsev posameznikovega vedenja znotraj določenega konteksta, ki 
je do posameznika lahko različno zahteven.  
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Prav tako se prilagoditveno vedenje nanaša na specifična okolja, v katerih posameznik 
preživlja svoj čas. Ocena prilagoditvenih spretnosti je torej v skladu s pričakovanji okolja, v 
katerem posameznik preživi večino časa (Borthwick-Duffy, 2006).  
Ključni faktor pri izbiri mer in interpretacije za prilagoditveno vedenje pa je starost, saj se 
z odraščanjem otroka okoljske zahteve in pričakovanja spreminjajo ter postajajo vse bolj 
kompleksne. Ocena spretnosti bo torej odvisna od posameznikove starosti in primerjave z 
njegovimi vrstniki (Borthwick-Duffy, 2006). Tako bi lahko rekli, da so prilagoditvene spretnosti 
pri malčkih npr. govor, hoja in hranjenje po žlici, pri starejših otrocih prečkanje ceste, obisk 
trgovine in upoštevanje različnih pravil v socialnih interakcijah, medtem ko so prilagoditvene 
spretnosti odraslega posameznika redno prihajanje v službo, samostojno sprejemanje 
odločitev in sklepanje prijateljstev (Stropnik in Kodrič, 2012). 
Pomemben vidik prilagoditvenih spretnosti pri posameznikih z ŽMB je gibalna oviranost, 
ki je del bolezni, oziroma fizične omejitve, s katerimi se ti posamezniki soočajo (Zupan, 2010). 
Slednje v večji meri vplivajo na mere prilagoditvenega vedenja kot na rezultate na kognitivnih 
preizkusih, njihovi učinki pa so povezani s prilagoditvami in podporo, ki jo nudi okolje 
(Luckasson idr., 2002). 
Ocenjevanje prilagoditvenih spretnosti je pomembno z vidika opredelitve težav posebej 
tistih posameznikov, pri katerih so prilagoditvene spretnosti bolj oškodovane – npr. 
posamezniki z razvojnimi zaostanki, z avtizmom, ADHD (Oakland in Harrison, 2008). Na ta 
način lahko dobimo dober vpogled v kompetence na eni strani in težave (oziroma primanjkljaje 
prilagoditvenih spretnosti) na drugi strani, na podlagi česar nato načrtujemo, spremljamo in 
evalviramo načrt pomoči (Tassé idr., 2012). S specifično opredeljenimi področji 
prilagoditvenega vedenja smo pri načrtovanju  pomoči lahko bolj natančni in se osredotočimo 
na izboljšanje posameznih prilagoditvenih spretnosti, kar je bolj učinkovito kot poskusi 
izboljšanja splošnega prilagoditvenega vedenja (Oakland in Harrison, 2008).  
1.3.2. Čustvene in vedenjske težave 
Opredelitev 
Čustvene in vedenjske težave pri otrocih in mladostnikih so najpogosteje definirane v 
šolskem kontekstu, v katerem je cilj načrtovati pomoč posameznikom s takimi težavami. 
Ameriško združenje za duševno zdravje in specialno pedagogiko opiše čustvene in vedenjske 
težave kot oviranost, ki jo lahko opazimo kot vedenjske ali čustvene odzive v šolskem 
kontekstu, ki niso primerni glede na starost, kulturo ali etnične norme. Ti odzivi vplivajo na 
funkcioniranje v šoli, vključujoč akademske, socialne  in osebne spretnosti. Te težave niso zgolj 
začasni in pričakovani odziv na stresne dogodke v okolju, stalno so izražene v vsaj dveh 
različnih okoljih (vsaj eno je povezano s šolo) ter vztrajajo kljub individualiziranim 
intervencijam, ki so zagotovljene v splošnem izobraževalnem kontekstu. Pogosto se pojavljajo 
z drugimi oblikami oviranost (Forness in Knitzer, 1992). 
Čustvene in vedenjske težave opisujejo veliko skupino specifičnih čustvenih in vedenjskih 
težav kot so npr.: vedenje, ki interferira z otrokovim lastnim učenjem ali učenjem njegovih 
vrstnikov; znaki čustvene turbulence (npr. neobičajna jokavost, odmaknjenost od socialnih 
situacij); težave pri oblikovanju in vzdrževanju odnosov (Evans, Harden, Thomas in Benefield, 
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2003). Manifestirajo se lahko kot pasivno/umaknjeno ali na drugi strani kot 
agresivno/impulzivno vedenje (Kobolt, 2011).  
Po zelo konservativnih ocenah približno 10 % otrok in mladostnikov doživlja čustvene in 
vedenjske težave, ki so dovolj resne, da potrebujejo profesionalno obravnavo (Kauffman, 
2004).  
Težave pozunanjenja in ponotranjenja 
Govorimo lahko o pretežno dveh vrstah težav – pretežno internalizirane (čustvene) težave 
oziroma težave ponotranjenja in eksternalizirane (vedenjske) težave oziroma težave 
pozunanjenja. Težave  pozunanjenja so opisane kot vedenja, ki so škodljiva ali moteče za 
druge, medtem ko so za težave ponotranjenja značilne motnje v čustvovanju in razpoloženju, 
npr. žalovanje, krivda, strah in skrb. Obe vrsti težav imata tako vedenjske kot čustvene 
komponente in tudi karakteristike kognitivnih potez. Med težavami pozunanjenja in 
ponotranjenja obstaja velika komorbidnost (Zahn–Waxler, Klimes–Dougan in Slattery, 2000). 
Lahko se pojavljajo ločeno ali skupaj, za njih pa je značilna heterogenost tako pojavnih oblik 
kot tudi dejavnikov, ki vplivajo na njihovo nastajanje in utrjevanje. Pri nastanku gre za preplet 
bioloških, psiholoških in socialnih dejavnikov, ki interaktivno delujejo v procesu razvoja otroka 
(Kobolt, 2011).  
Čustvene in vedenjske težave se pogosto povezujejo z drugimi dejavniki tveganja, tako 
psihološkimi, biološkimi kot tudi socialnimi in učnimi. Pogosto jih imajo učenci z učnimi 
težavami, s primanjkljaji na posameznih področjih učenja, dolgotrajno bolni, otroci in 
mladostniki s težavami na področju pozornosti, težav s spominom (Kobolt, 2011).  
1.4. Prilagoditvene spretnosti, čustvene in vedenjske težave posameznih 
skupin otrok in mladostnikov z živčno-mišičnimi boleznimi 
V nadaljevanju so opisani izsledki dosedanjih raziskav na temo psihosocialnega 
funkcioniranja otrok in mladostnikov z živčno-mišičnimi boleznimi. Za večjo preglednost so 
naslednja poglavja organizirana po posameznih ŽMB (DMD, BMD, DM1 in SMA). 
Poleg prilagoditvenih spretnosti ter čustvenih in vedenjskih težav, ki so osrednji vidik te 
raziskave, so v besedilo vključene tudi kognitivne sposobnosti/kognitivni primanjkljaji in druge 
duševne oziroma nevrorazvojne motnje, ki se s prilagoditvenimi spretnostmi ter čustvenimi in 
vedenjskimi težavami tako zelo prepletajo, da jih ni smiselno izključiti, saj nam tako dajo širši 
vpogled v kompleksnost psihosocialne problematike, s katero se otroci in mladostniki z živčno-
mišičnimi bolezni spoprijemajo. 
1.4.1. Duchennova (DMD) in Beckerjeva mišična distrofija (BMD) 
Čeprav gre za pogosto sekundarno obravnavan problem, obstaja vse več dokazov, da 
pomanjkanje distrofina rezultira v motnjah delovanja centralnega živčnega sistema. To nas 
opozarja na to, da DMD ne sme biti videna zgolj kot bolezen mišic, pač pa tudi kot bolezen, ki 
prizadene možgane (Anderson, Head, Rae in Morley, 2002). Pridruženost kognitivnih 
primanjkljajev, učnih težav (Hendriksen in Vles, 2006) in nevropsihiatričnih motenj 
(Hendriksen in Vles, 2008) prispeva k dodatnemu stresu in težavam pri spoprijemanju z 
boleznijo, zato je pomembno pri obravnavi vključiti tudi te vidike.  
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Kognitivne sposobnosti 
Kognitivni primanjkljaji pogosto spremljajo DMD. Povezani so s specifičnimi genetskimi 
mutacijami, ki učinkujejo na krajše, v centralnem živčnem sistemu izražene izo-oblike 
distrofina (Taylor idr., 2010; Chamova idr., 2013). Intelektualno manjzmožnost (IQ > 70) lahko 
ugotovimo pri približno četrtini posameznikov z DMD (Cotton, Voudouris in Greenwood, 
2001), ki pa ni progresivna ali odvisna od posameznikove starosti (Felisari idr., 2000). Na merah 
celotne IQ lestvice so v povprečju njihovi rezultati za 1 standardni odklon nižji od normativne 
populacije (Cotton idr., 2001), medtem ko posamezniki z BMD v povprečju ne odstopajo od 
svojih vrstnikov. Rezultati na merah inteligentnosti so pri otrocih in mladostnikih z DMD in 
BMD zelo različni, kar kaže na veliko variabilnost kognitivnih sposobnosti znotraj bolezni DMD 
in BMD (Banihani idr., 2015; Young idr., 2008).  
Posamezniki z DMD so najbolj prizadeti na področju verbalnih spretnosti. Dosežki na 
lestvicah verbalne inteligentnosti so pomembno nižji od tistih na lestvicah neverbalne 
inteligentnosti (Cotton idr., 2001), medtem ko ta razlika ni značilna za posameznike z BMD 
(Young idr., 2008). Otroci in mladostniki z DMD zaostanke kažejo na različnih merah kognicije: 
v jeziku (razumevanje in izražanje), vidno-prostorskih spretnostih, drobnomotoričnih 
spretnostih, pozornosti in spominskih spretnostih (Cyrulnik idr., 2008). Imajo tudi težave z 
avtomatizacijo, ki povečujejo tveganje za specifične učne težave, kot so disleksija, diskalkulija 
in disgrafija (Poysky, 2007). Posamezniki z BMD pa kljub povprečni inteligentnosti izkazujejo 
težave na področju verbalnega delovnega spomina in spretnosti vidno-motorične integracije, 
s katerimi lahko vsaj delno pojasnimo njihove pogoste učne težave in nižje akademske dosežke 
(Young idr., 2008). Nekatera področja kognitivnega funkcioniranja, kot na primer dolgoročni 
spomin in pridobljeno znanje, pri njih niso oškodovana (Wicksell, Kihlgren, Melin in Eeg-
Olofsson, 2004; Young idr., 2008).  
Obstajajo različne razlage, zakaj so kognitivne težave bolj pogoste pri posameznikih z DMD 
kot pri posameznikih z BMD. Najbolj prepričljiva razlaga je ta, da so kognitivni primanjkljaji pri 
posameznikih z DMD posledica patoloških procesov, ki jih povzroča odsotnost distrofina v 
ključnih možganskih strukturah (Uchino idr., 1996). Pri BMD je distrofin v manjši meri prisoten 
in je lahko delno funkcionalen, kar se kaže v blažjih patoloških procesih (Beggs idr., 1991).  
Prilagoditvene spretnosti 
Več dejavnikov lahko vpliva na slabše prilagoditvene spretnosti otrok in mladostnikov z 
DMD. Primer so slabše in pozneje razvite kognitivne spretnosti. Starši otrok in mladostnikov z 
DMD poročajo, da ti posamezniki kažejo pomembne primanjkljaje prilagoditvenih spretnosti 
v primerjavi z njihovimi zdravimi sorojenci, kar je opazno na področjih komunikacije, 
socializacije, vsakodnevnih življenjskih spretnosti (vključno z osebno nego) in gibalnih 
spretnostih; največje razlike pa se kažejo na področjih komunikacije in gibalnih spretnosti. 
Njihovi rezultati na merah prilagoditvenih spretnosti so za približno 1 standardni odklon nižji 
od rezultatov normativnih posameznikov in njihovih zdravih družinskih članov (Cyrulnik idr., 
2008). 
Tudi Darke s sodelavci (2006) pri posameznikih z DMD in posameznikih z BMD ugotavlja 
nepričakovano visoko stopnjo težav na področju socializacije in komunikacije v primerjavi s 
splošno populacijo in v primerjavi s posamezniki z večino drugih oblik ŽMB. 18 % dečkov z 
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DMD in 50 % z BMD ima po poročanju staršev težave v socialnih interakcijah, 30 % z DMD in 
43 % z BMD pa težave s komunikacijo.  
Nevrorazvojne, čustvene in vedenjske težave 
Takoj za kognitivnimi deficiti (38,4 %) so bolezni najpogosteje pridružene naslednje 
težave: anksioznost (29,3 %), depresija (27,4 %) (Latimer idr., 2017), obsesivno-kompulzivna 
motnja (4,8–11 %) (Hendriksen in Vles, 2008; Latimer idr., 2017), motnje pozornosti in 
hiperaktivnosti (11,7–24 %), motnje avtističnega spektra (3,1–21 %) (Hendriksen in Vles, 2008; 
Latimer idr., 2017; Ricotti idr., 2015) in motnje pozornosti (44 %) (Ricotti idr., 2015).  
Literatura na temo vedenjskih in čustvenih težav pri posameznikih z DMD je zelo raznolika, 
kar lahko do neke mere pojasnimo z izbiro skupine, s katero primerjamo otroke in mladostnike 
z DMD. Tako nekateri poročajo, da posamezniki z DMD ne kažejo posebnega povečanega 
tveganja za težave v psihosocialnem prilagajanju (Cotton, Crowe in Voudouris, 1998) ali pa je 
to primerljivo z vrstniki z drugimi kroničnimi boleznimi (Hendriksen in Vles, 2006; Hendriksen 
idr., 2007). Ko pa jih primerjamo z njihovimi neprizadetimi sorojenci, ti otroci in mladostniki 
izkazujejo občutno več težav (Hinton, De Vivo, Fee, Goldstein in Stern, 2004). 
Čustvene in vedenjske težave, kot so anksioznost, motnje čustvovanja, opozicionalno in 
agresivno vedenje, so pogosto prepoznane pri otrocih in mladostnikih z DMD (Snow idr., 
2013). Hinton je s sodelavci (2006) z uporabo z uporabo Ocenjevalne lestvice vedenja za 
otroke – CBCL (Achenbach, 1991), s katero ugotavljamo prisotnost čustvenih in vedenjskih 
težav, pri njih ugotovil povišano stopnjo težav v primerjavi z zdravimi sorojenci in posamezniki 
s cerebralno paralizo. V. Ricotti je s sodelavci (2015) z uporabo CBCL pri skoraj četrtini 
prepoznala klinično povišane težave ponotranjenja – anksioznost, depresivnost in pri 16 % 
težave pozunanjenja – agresivnost, hiperaktivnost. Na skupni lestvici težav je imelo 17 %  otrok 
in mladostnikov z DMD povečane težave. Te ugotovitve so skladne z visokim nivojem 
anksioznosti in motenj čustvovanja, ki jih raziskovalci opažajo v praksi pri delu s temi bolniki 
(Ricotti idr., 2015). V študiji H. Young in sodelavcev (2008) so z uporabo CBCL pri posameznikih 
z BMD ugotovili še višjo prisotnost čustvenih in vedenjskih težav, kot jih ugotavljajo pri otrocih 
in mladostnikih z DMD. Kar 67 % otrok je imelo klinično povišane težave ponotranjenja ali vse 
težave skupaj, 42 % pa težave pozunanjenja. Darke in sodelavci (2006) pri 32 % posameznikov 
z DMD in 50 % z BMD poročajo o neobičajno povišanih vedenjskih težavah v primerjavi z 0–
22 % pri drugih živčno-mišičnih boleznih. 
Spremembe s starostjo 
Nekatere raziskave ne ugotavljajo razlik v izraženosti psihosocialnih težav glede na starost 
ali težavnost bolezni (Young idr., 2008), spet druge raziskave ugotavljajo višjo anksioznost in 
depresijo pri posameznikih, ki so izgubili sposobnost samostojne hoje v primerjavi s tistimi, ki 
je še niso (Latimer idr., 2017). Nekateri ugotavljajo tudi, da je stopnja anksioznosti višja ob 
kritičnih mejnikih bolezni, kot je  na primer izguba sposobnosti hoje (Fujino idr., 2016). 
Obširna študija Hendriksena in sodelavcev (2007) je pokazala, da naj bi bila psihosocialna 
prilagojenost teh posameznikov v splošnem s starostjo boljša, kar je na prvi pogled 
paradoksalno, vendar naj bi šlo za sočasno posledico razvoja učinkovitih strategij 
spoprijemanja s situacijo, na drugi strani pa je to lahko posledica boljših kognitivnih spretnosti 
in spretnosti reševanja problemov, ki jih skozi leta razvijejo določeni posamezniki z DMD 
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(Cotton, Voudouris in Greenwoud, 2005). Kljub splošnemu trendu izboljšanja skozi leta, pa je 
bila v raziskavi Hendriksena in sodelavcev (2007) izjema področje vrstniških odnosov, kjer je 
bilo z višjo starostjo opazno očitno slabše funkcioniranje. To lahko do določene mere 
pojasnimo s slabšim dostopom do socialnih, rekreacijskih in izobraževalnih možnosti, ki so 
posledica gibalne oviranosti in poslabšanega zdravja. Predvidevajo tudi, da k težavam v 
medosebnih odnosih pomembno doprinesejo čustveni faktorji, kot so depresivnost in 
anksioznost (Hendriksen idr., 2007).  
Mehanizmi delovanja bolezni na psihosocialno funkcioniranje 
DMD je klinična manifestacija različnih mutacijskih procesov znotraj DMD gena. Kognitivni 
primanjkljaji pri tej skupini otrok in mladostnikov so povezani z mutacijami, lokaliziranimi na 
drugi polovici gena (od 51 eksona naprej) oziroma z mutacijami, ki prizadenejo izo-oblike 
distrofina Dp140pc, Dp116 in Dp71 (Taylor idr., 2010). Tudi nevrorazvojne motnje (npr. motnje 
avtističnega spektra, motnje pozornosti in hiperaktivnosti) so povezane z mutacijami na zadnji 
tretjini gena, ki zmotijo produkcijo krajših izo-oblik distrofina Dp140 in Dp71, izraženih v 
možganih. Medtem ko so povezave genotipa s kognitivnimi in nevrorazvojnimi težavami 
nekoliko bolj jasne, čustvene in vedenjske težave zaenkrat ostajajo težko pojasnljive z 
mutacijami DMD gena in so prisotne znotraj različnih genotipskih podskupin (Ricotti idr., 
2015). Na vprašanje povezav bi bilo treba odgovoriti s študijo z večjim številom DMD bolnikov. 
Ostaja torej vprašanje, v kolikšni meri so te težave neposredna posledica bolezni – odsotnosti 
distrofina v centralnem živčnem sistemu, ki rezultira tudi v kognitivni disfunkciji in 
nevrorazvojnih motnjah – in v kolikšni meri so posledica prilagajanja na bolezen, npr. odziva 
na učne težave, na napredovanje bolezni, reakcije na stres, družinske konflikte, fizične 
omejitve ali izgubo sposobnosti hoje (Poysky, 2007). 
Dejavnik, ki je prav tako pomemben pri preučevanju psihosocialne problematike pri 
otrocih in mladostnikih z DMD in BMD, je uporaba kotrikosteroidov, saj imajo ti učinke na 
čustvene in vedenjske spremembe, vključno s hiperaktivnostjo in odvrnljivo pozornostjo 
(Biggar, Harris, Eliasoph in Alman, 2006). Učinki so prisotni predvsem na začetku zdravljenja, 
pozneje pa se jih lahko obvlada z boljšim odmerjanjem ali celo prekinitvijo uporabe (Balaban, 
Matthews, Clayton in Carry, 2005).  
1.4.2. Miotonična distrofija tipa 1 (DM1) 
Bolniki z DM1 poleg mišične oslabelosti pogosto kažejo tudi intelektualne primanjkljaje, 
čustvene in vedenjske težave kot rezultat oškodovanosti centralnega živčnega sistema 
(Baldanzi idr., 2016).  V zadnjih desetletjih je vedenje otrok in mladostnikov s kongenitalno in 
otroško obliko DM1 postalo središče raziskav. Vedenjske značilnosti oziroma težave ter učne 
težave teh otrok so prepoznane kot glavna značilnost teh oblik bolezni (Modoni idr., 2004) in 
ne slabšanje mišične moči, ki je še vedno prepoznana kot glavna značilnost oblike, ki se začne 
v odraslosti (Kierkegaard, Harms-Ringdahl, Widén Holmqvist in Tollbäck, 2009).  
Kognitivne sposobnosti 
Kognitivni primanjkljaji so ena izmed najpogostejših manifestacij in težavnih aspektov 
obvladovanja bolezni DM1 (Ho idr., 2015). Hujša kot je oblika DM1, nižji je tudi dosežek na 
skupni lestvici IQ (Ekstrӧm, 2009). Najbolj so prizadeti posamezniki s hudo kongenitalno 
obliko, katerih IQ je povprečno pod 70 točk (40–80). Približno polovica otrok z DM1 z začetkom 
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v otroštvu ima lažjo motnjo v duševnem razvoju (IQ = 50–70), povprečni IQ je 70–80 in večina 
je že kdaj ponavljala razred (Douniol idr., 2012). BIQ se dosledno izkazuje za višjega od NIQ 
(npr. Ekstrӧm, 2009; Douniol idr., 2012). Pogosto so pridružene tudi težave s pozornostjo in 
sposobnostjo vidno-prostorske konstrukcije (Douniol idr., 2012; Angeard idr., 2007), težave z 
branjem, črkovanjem (Cohen idr., 2006; Angeard idr., 2007) in primanjkljaji na področju 
izvršilnih funkcij (Angeard idr., 2007).  Med 83 in 95 % otrok in mladostnikov z DM1 ima učne 
težave (Johnson, idr., 2013).  
Prilagoditvene spretnosti 
Otroci in mladostniki z DM1 imajo med vsemi otroci in mladostniki z ŽMB največ težav na 
področju komunikacije in socializacije, kar lahko delno pojasnimo z učnimi težavami, pa tudi 
gibalno oviranostjo (Darke idr., 2006). A-B. Ekstrӧm je s sodelavci (2009) pri otrocih in 
mladostnikih z DM1 potrdila velike primanjkljaje v prilagoditvenih spretnostih, ki so se 
povezovali tako z nižje ocenjenim IQ kot tudi večjim številom CTG ponovitev. Kar 94 do 100 % 
posameznikov z DM1 je izkazovalo izrazito prizadetost na področju socializacije, kar odraža 
težave teh posameznikov v socialnih interakcijah.  
Čeprav trenutno obstaja le ena raziskava o prilagoditvenih spretnostih teh otrok in 
mladostnikov, lahko o njihovih prilagoditvenih spretnostih sklepamo tudi na podlagi drugih 
raziskav. Echenne in sodelavci (2008) na primer navajajo, da vsi otroci z DM1, ki so bili vključeni 
v njihovo raziskavo, potrebujejo izobraževanje s prilagoditvami Le redki nadaljujejo s šolanjem 
tudi na fakulteti. De Die-Smulders (2004) ugotavlja, da se otroci in starši spopadajo z številnimi 
problemi, ki so kombinacija učnih težav, kronične utrujenosti in somatskih pritožb. Večina 
otrok ima zato le malo kontakta s svojimi sovrstniki in živi socialno izolirano življenje.   
Nevrorazvojne, čustvene in vedenjske težave 
Približno polovica otrok z DM1 ima eno ali več diagnoz glede na DSM-IV (Goossens, 
Steyaert, de Die-Smulders, Willekens in Fryns, 2000; Douniol idr., 2012), izmed katerih je  
najpogosteje, v približno 17–35 % primerih, zabeležena ADHD (Steyaert, de Die‐Smulders, C., 
Fryns, Goossens in Willekens, 2000), kar je pomembno višje kot v splošni populaciji (Goossens 
idr., 2000). Pogoste so tudi anksiozne motnje, diagnosticirane pri približno 19–25 % (Steyaert 
idr., 1997; Goossens idr., 2000). Pri tem gre za različne oblike anksioznosti: generalizirana 
anksiozna motnja, separacijska anksioznost, specifične fobije in v manjši meri prilagoditvena 
motnja, depresivna motnja, enureza in enkopreza. V študiji A-B. Ekstrӧm in sodelavcev (2008)  
poročajo tudi o vedenjskih težavah pri 40 % bolnikov. Avtistične poteze lahko opazimo kar pri 
polovici posameznikov z DM1 (Ekstrӧm idr., 2008), njihova pojavnost pa je odvisna od oblike 
bolezni in je posledično povezana s CTG ponovitvami. Hujša kot je oblika bolezni DM1, večja 
je verjetnost za pridružene avtistične poteze in diagnozo motnje avtističnega spektra (Ekstrӧm 
idr., 2009).  
Otroke in mladostnike z DM1 v testni situaciji opisujejo kot prijazne, mirne, hitro 
utrudljive, pasivne ter upočasnjene in odmaknjene. Le redko spontano začnejo pogovor. 
Nekateri izkazujejo tudi socialno anksioznost. Njihovi starši pogosto poročajo o utrudljivosti in 
prekomerni zaspanosti preko celotnega dneva (Ekstrӧm idr., 2008). 
Dve študiji sta uporabili Achenbachovo Ocenjevalno lestvico vedenja za otroke (CBCL), za 
ugotavljanje prisotnosti čustvenih in vedenjskih težav pri otrocih in mladostnikih z DM1. V 
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študiji Steyaerta in sodelavcev (1997) je imelo 29 % klinično povišane težave na skupni lestvici 
težav, v študiji E. Goossensa s sodelavci (2000) pa 41 %. Skoraj 40 % bolnikov je imelo v obeh 
študijah povišane težave ponotranjenja, težave pozunanjenja pa so bile klinično povišane pri 
6–8 %. Pri posameznih simptomih so klinično izstopali rezultati na naslednjih dimenzijah: umik 
pri 29 %, socialne težave pri 54 % in težave s pozornostjo pri 37 % (Goossens idr., 2000). 
Povezave skupnega rezultata na CBCL z IQ ali CTG ponovitvami niso potrdili v nobeni izmed 
študij. 
Spremembe s starostjo 
Z višjo starostjo naj bi imeli otroci in mladostniki z DM1 več motenj razpoloženja in 
vedenjskih težav, vendar ostaja vprašanje ali je to neposredna posledica bolezni ali posledica 
kompleksnih okoljskih mehanizmov (Echenne idr., 2008), npr. težav v prilagajanju na bolezen 
v času mladostništva (Douniol idr., 2009). 
Mehanizmi delovanja bolezni na psihosocialno funkcioniranje 
Težave na psihosocialnem področju naj bi bile posledica vključenosti centralnega živčnega 
sistema. Čeprav vsi psihološki vidiki bolezni še niso pojasnjeni s patofiziologijo bolezni, avtorji 
zaključujejo, da so posamezniki z DM1 prvotno bolj oškodovani zaradi simptomov povezanih 
s centralnim živčnim sistemom, denimo kognitivnih deficitov in nevropsihiatričnih problemov, 
kot zaradi drugih simptomov bolezni, npr. gibalne oviranosti (Ekstrӧm idr., 2009).  
1.4.3. Spinalna mišična atrofija (SMA) 
Otroci in mladostniki s spinalno mišično atrofijo predstavljajo specifično skupino bolnikov 
z ŽMB, ki so v manjši meri kot drugi oškodovani na psihosocialnem področju (Darke idr., 2006). 
Na to kaže literatura, ki v veliko manjši meri opozarja na obravnavo psihosocialne 
problematike pri teh posameznikih (npr. Wang idr., 2007). Prav tako je v splošnem manj 
literature na temo težav na psihosocialnem področju pri otrocih in mladostnikih s SMA in s 
tem manj (predvsem sodobnih) raziskav v primerjavi z raziskavami na temo psihosocialnih 
težav nekaterih drugih skupin ŽMB (npr. DMD in DM1). 
Kognitivno funkcioniranje 
V primerjavi z nekaterimi drugimi oblikami ŽMB, kot sta na primer DMD ali DM1, nobena 
oblika SMA ne vpliva na intelektualno ali kognitivno funkcioniranje (Billard idr., 1992; Billard, 
Gillet, Barthez, Hommet in Bertrand, 1998; von Gontard idr., 2002b; Laufersweiler-Plass idr.,  
2003). Splošna inteligentnost otrok s SMA je znotraj normalnega razpona ali celo 
nadpovprečna (von Gontard idr., 2002b). Starejši otroci in mladostniki s SMA imajo v 
povprečju celo pomembno višje dosežke na verbalnih komponentah testov inteligentnosti kot 
njihovi vrstniki. Predvidevajo, da je razvoj kognitivnih spretnosti in pridobivanja znanja 
kreativen način kompenzacije mnogih omejitev zaradi gibalne oviranosti (von Gontard idr., 
2002b). Tudi njihovi rezultati na vidno-prostorskih testih so primerljivi z zdravimi vrstniki 
(Rivière in Lécuyer, 2002), kar kaže na to, da kljub večjim fizičnim omejitvam (npr. sami ne 
morejo zapustiti prostora) na drugačne načine manipulirajo s prostori, iščejo različne načine 
za premostitev težav in raziskovanje okolja ter razvijajo dobre prostorske reprezentacije, pri 
čemer jim pomagata jezik in komunikacija (Oudgenoeg-Paz in Rivière, 2014).  
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Prilagoditvene spretnosti 
Čeprav nobena študija ni neposredno raziskovala prilagoditvenih spretnosti otrok in 
mladostnikov s SMA z instrumenti, ki so temu posebej namenjeni, lahko o prilagoditvenih 
spretnostih teh otrok sklepamo na podlagi drugih ugotovitev. Prvi primer so njihove visoke 
kognitivne sposobnosti. Prav tako pri teh posameznikih ne ugotavljajo težav na področjih 
komunikacije in socializacije (Darke idr., 2006). Imajo pa otroci in mladostniki s SMA težave na 
področjih, ki so vezana na neposredno posledico bolezni – gibalno oviranost. Zaradi nje 
potrebuje 73 % otrok s SMA tipa 1 neko vrsto pomoči pri skrbi zase (umivanje, oblačenje, 
prehranjevanje), več kot polovica otrok s SMA tipom 2 ali 3 pa je pri teh opravilih samostojna. 
Posledica gibalne oviranosti so tudi težave pri mobilnosti, npr. hoji po stopnicah in prehajanju 
med prostori (Chung, Wong in Ip, 2004). 
Nevrorazvojne motnje, čustvene in vedenjske težave 
Približno 11–13 % otrok in mladostnikov s SMA izpolnjuje kriterije za psihiatrično diagnozo 
glede na DSM-IV ali ICD-10, pri čemer je najpogostejša separacijska anksioznost, sledijo 
depresivne motnje in specifične fobije (Laufersweiler-Plass idr., 2003; von Gontard idr., 
2002a). 
Dve študiji (Laufersweiler-Plass idr., 2003; von Gontard, 2002a) sta bolj sistematično 
raziskovali čustvene in vedenjske težave otrok in mladostnikov s SMA z uporabo Ocenjevalne 
lestvice vedenja za otroke – CBCL (Achenbach, 1991). Otroke in mladostnike s SMA so 
primerjali z drugimi skupinami (kontrolno, sorojenci, normativno), ugotovitve študij pa so 
podobne. Posamezniki s SMA se od svojih zdravih vrstnikov ne razlikujejo na skupni lestvici 
težav. Približno 22 % otrok in mladostnikov se nahaja v mejnem ali kliničnem območju, v 
primerjavi s 16–20 % v kontrolni skupini. Stopnja težav ponotranjenja je višja pri otrocih in 
mladostnikih s SMA (22–35 % v mejnem ali kliničnem območju) kot pri kontrolni skupini (12–
14 %). Stopnja težav pozunanjenja pa je pri skupini otrok in mladostnikov s SMA (11–14 % v 
mejnem ali kliničnem območju) pomembno nižja od stopnje težav pozunanjenja v kontrolni 
skupini (približno 19 %) (Laufersweiler-Plass idr., 2003; von Gontard idr., 2002a). Podobno o 
odsotnosti vedenjskih težav poroča v svoji študiji Darke s sodelavci (2006), kjer noben starš 
otroka s SMA ni poročal o vedenjskih težavah oziroma simptomih pozunanjenja.  
Spremembe s starostjo 
Težave so v določeni meri povezane z obliko SMA, pri čemer je več čustvenih in vedenjskih 
težav prisotnih pri otrocih in mladostnikih s hujšimi oblikami (npr. SMA tipa 1), prav tako so 
težave, vendar zgolj težave pozunanjenja, negativno povezane s starostjo, kar pomeni, da 
mlajši otroci kažejo več motečega vedenja. Nižje težave pozunanjenja s starostjo bi lahko bile 
tudi posledica vse večje gibalne oviranosti (Laufersweiler-Plass, 2003). 
Mehanizmi delovanja bolezni na psihosocialno funkcioniranje 
Verjetno prav njihove neoškodovane kognitivne sposobnosti, dobre prilagoditvene 
spretnosti na večini področij in primarno neprizadeto centralno živčevje posameznike s SMA 
vsaj v neki meri ščitijo pred različnimi čustvenimi in vedenjskimi težavami, s katerimi se 
soočajo posamezniki z drugimi oblikami ŽMB (npr. DMD, BMD in DM1) (Darke idr., 2006).  
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1.5. Prilagoditvene spretnosti, čustvene in vedenjske težave pri otrocih in 
mladostnikih z živčno-mišičnih bolezni 
Študije na področju psihosocialnega funkcioniranja otrok in mladostnikov z živčno-
mišičnimi boleznimi dosledno ugotavljajo primanjkljaje prilagoditvenih spretnosti te 
populacije na različnih področjih, npr. komunikacije, socializacije, gibalnih spretnosti in skrbi 
zase. Te težave so posledica tako neposrednih učinkov bolezni (gibalna oviranost, učinki 
bolezni na centralni živčni sistem), kot tudi posrednih (npr. težje vključevanje v vrstniške 
dejavnosti, pridružene učne težave) (Darke idr., 2006; Cyrulnik idr., 2008; Ekstrӧm, 2008). 
Največ primanjkljajev prilagoditvenih spretnosti lahko opazimo pri posameznikih z DM1 
(Darke idr., 2006), ki se v veliki meri povezujejo s težavnostjo bolezni (število CTG ponovitev) 
in intelektualnimi primanjkljaji, ki jih ta povzroča (Ekstrӧm, 2009). Sledijo posamezniki z DMD 
in BMD, s prav tako visoko stopnjo primanjkljajev prilagoditvenih spretnosti (Darke idr., 2006; 
Cyrulnik idr., 2008). Izjema med skupinami ŽMB so otroci in mladostniki s SMA, ki razen na 
področju praktičnih spretnosti – vezanim na gibalno oviranost, ki je neposredna posledica 
bolezni (Chung idr., 2004) – ne kažejo primanjkljajev prilagoditvenih spretnostih (Darke idr., 
2006). 
Na področju čustvenih in vedenjskih težav so ugotovitve podobne. Otroci in mladostniki z 
ŽMB imajo več čustvenih in vedenjskih težav v primerjavi z zdravimi vrstniki (npr. Hinton idr., 
2006), med različnimi skupinami ŽMB pa prihaja do razlik. Za boljšo primerjavo uporabimo 
zgolj študije, ki so za ugotavljanje čustvenih in vedenjskih težav uporabile pripomoček CBCL in 
kriterij nahajanje rezultata v mejnem kliničnem ali kliničnem območju. Otroci in mladostniki z 
BMD izkazujejo največ čustvenih in vedenjskih težav, opazimo jih lahko pri 67 % (Young idr., 
2008). Sledi skupina otrok in mladostnikov z DM1, v kateri lahko pri 29–41 % otrok in 
mladostnikov zasledimo povišane težave (Steyaert idr., 1997; Goossens idr., 2000), nato 
skupina z DMD s približno 17 % otrok in mladostniki s povišanimi težavami. Izjema je ponovno 
skupina otrok in mladostnikov s SMA, pri katerih se težave pojavljajo pri približno 12 %, kar je 
primerljivo z zdravimi vrstniki. Izjema so težave ponotranjenja, ki so nekoliko bolj pogoste kot 
pri zdravih posameznikih (Laufersweiler-Plass idr., 2003). Tudi v splošnem so težave 
ponotranjenja (znotraj vseh skupin) bolj pogoste kot težave pozunanjenja (npr. Ricotti idr., 
2015; Young idr., 2008; Goossens idr., 2000; Laufersweiler-Plass idr., 2003; von Gontard idr., 
2002a).  
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1.6. Namen raziskave in hipoteze 
Namen raziskave je ugotoviti, ali se s primanjkljaji prilagoditvenih spretnosti ter 
pridruženimi čustvenimi in vedenjskimi težavami, ki jih raziskovalci dosledno ugotavljajo pri 
posameznikih z ŽMB, soočajo tudi slovenski otroci in mladostniki z ŽMB. Odkriti želimo, s 
katerimi težavami psihosocialne narave se soočajo, v kolikšni meri in ali prihaja do razlik med 
različnimi oblikami bolezni. Z ugotovitvami želimo opozoriti psihologe, ki se srečujejo s to 
populacijo, na psihosocialne vidike, kjer imajo otroci in mladostniki z ŽMB težave ali 
primanjkljaje ter pri katerih vidikih je pri psihološki obravnavi potrebna še posebna pozornost.  
Preverjali bomo naslednje hipoteze: 
H1: Otroci in mladostniki z ŽMB (DMD, BMD, DM in drugimi ŽMB) bodo imeli v primerjavi 
z zdravimi otroki in mladostniki nižje izražene prilagoditvene spretnosti na vseh ocenjenih 
dimenzijah. 
Na podlagi dosedanjih ugotovitev, da imajo otroci z različnimi oblikami ŽMB v primerjavi 
z zdravimi vrstniki slabše prilagoditvene spretnosti na številnih področjih (npr. Cyrulnik idr., 
2008; Ekstrӧm idr., 2009), pričakujemo, da bomo s pomočjo vprašalnika ABAS-3 tudi pri 
slovenskih otrocih in mladostnikih z živčno-mišičnimi boleznimi ocenili slabše prilagoditvene 
spretnosti v primerjavi z zdravimi vrstniki. 
H2: Otroci in mladostniki s SMA ne bodo kazali primanjkljajev prilagoditvenih spretnosti v 
primerjavi z zdravimi vrstniki, razen v domeni praktičnih spretnosti.  
Pričakujemo, da bodo otroci in mladostniki s SMA tako kot v preteklih študijah izjema med 
drugimi z ŽMB, ki ima na številnih področjih dobre prilagoditvene spretnosti (Darke idr., 2006). 
Primanjkljaje prilagoditvenih spretnosti pričakujemo zgolj na specifičnih področjih, kjer so 
ocenjeni primanjkljaji posledica njihove (pogosto hude) gibalne oviranosti, zaradi katere so 
otroci in mladostniki s SMA odvisni od pomoči drugih (Chung idr., 2004).  
H3: Otroci in mladostniki z DMD s specifično prizadetostjo krajših izo-oblik distrofina bodo 
imeli slabše prilagoditvene spretnosti v primerjavi z otroki in mladostniki z DMD s 
prizadetostjo zgolj daljših izo-oblik distrofina. 
S slednjo hipotezo smo želeli raziskati tudi potencialne mehanizme bolezni, specifično 
prizadetost DMD gena na njegovi drugi polovici (od 51. eksona naprej), ki je na podlagi 
izsledkov dosedanjih ugotovitev (npr. Taylor idr., 2010; Ricotti idr., 2015) vzrok za 
oškodovanost v kognitivnem funkcioniranju in pridruženost različnih nevrovedenjskih motenj. 
Pričakujemo torej slabše prilagoditvene spretnosti, ki so povezane z intelektualno 
manjzmožnostjo pri otrocih in mladostnikih z DMD s specifično prizadetostjo gena za distrofin, 
ki ima praviloma za posledico prizadetost tvorjenja krajših izo-oblik distrofina, ki so izražene v 
centralnem živčevju  (Dp116, Dp71 in Dp140pc), ne pa zgolj daljših izo-oblik distrofina, ki so 
primarno izražene v drugih tkivih telesa (Dp140utr, Dp260, Dp427m). 
H4: Otroci in mladostniki z ŽMB (DMD, BMD, DM in drugimi ŽMB) bodo imeli višje izražene 
čustvene in vedenjske težave kot zdravi otroci in mladostniki.  
Otroci in mladostniki z živčno-mišičnimi boleznimi imajo po poročanju številnih študij več 
čustvenih in vedenjskih težav kot njihovi zdravi vrstniki (npr. Hinton idr., 2006), zato 
pričakujemo, da bomo tudi pri naših udeležencih, z uporabo že večkrat uporabljenega 
pripomočka na tej populaciji (CBCL), ugotovili višje izražene različne čustvene in vedenjske 
težave.   
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H5: Otroci in mladostniki s SMA z izjemo težav ponotranjenja ne bodo imeli višje izraženih 
čustvenih in vedenjskih težav v primerjavi z zdravimi otroki in mladostniki. 
Po predhodnih študijah, ki ne ugotavljajo povišanih čustvenih in vedenjskih težav v 
primerjavi z zdravimi vrstniki (Laufersweiler-Plass idr., 2003; von Gontard, 2002a), 
pričakujemo, da se tudi v naši študiji otroci in mladostniki s SMA v stopnji čustvenih in 
vedenjskih težav ne bodo razlikovali od zdravih vrstnikov, z izjemo višjih težav ponotranjenja.  
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2. Metoda 
2.1. Udeleženci 
V raziskavo sta bili vključeni dve skupini udeležencev, klinična in kontrolna; za  preverjanje 
hipotez o prilagoditvenih spretnostih pa tudi normativna skupina. 
 V klinično skupino je bilo vključenih 50 otrok in mladostnikov z živčno-mišičnimi boleznimi 
(38 moškega in 12 ženskega spola), ki so v sklopu registra živčno-mišičnih bolezni obravnavani 
na Kliničnem oddelku za otroško, mladostniško in razvojno nevrologijo na Pediatrični kliniki v 
Ljubljani. V raziskavo smo vključili tiste otroke in mladostnike (stare od enega leta do 18 let), 
ki so na kliniko prišli v času od vzpostavitve registra (začetek leta 2017) do oktobra 2018. 
Udeležence klinične skupine smo delili v štiri skupine najpogostejših ŽMB med pediatrično 
populacijo v Sloveniji (DMD, BMD, SMA, DM) in v dodatno skupino drugih oblik ŽMB.  
V kontrolno skupino je bilo vključenih 50 zdravih otrok in mladostnikov (brez kronične 
bolezni in gibalne oviranosti). Z otroki in mladostniki iz klinične skupine smo jih izenačili po 
spolu, starosti in izobrazbi njihove mame. Kriterij izobrazbe staršev je služil kot edini podatek 
o socioekonomskem statusu (SES) družine, ki smo ga imeli na voljo. Udeležence obeh skupin 
smo izenačili tudi po tem kriteriju, saj študije dosledno ugotavljajo njegovo povezanost s 
kognitivnim, socialnim in čustvenim razvojem otroka (Bradley, in Corwyn, 2002). Izobrazbe 
mater so bile izenačene glede na delitev izobrazbe mater na vprašalniku ABAS-3 (opisan v 
nadaljevanju): (a) osnovna ali 3-letna poklicna šola, (b) strokovna srednja šola ali gimnazija, (c) 
višja, visoka šola ali več. Večina udeležencev kontrolne skupine je učencev OŠ dr. Ivana 
Prijatelja Sodražica in okoliških šol.  
V sklopu ocenjevanja prilagoditvenih spretnosti smo uporabili tudi podatke normativne 
skupine, zbrane v sklopu normativne raziskave slovenske priredbe vprašalnika ABAS-3 na 
Centru za psihodiagnostična sredstva. Za primerjavo z vsakim izmed udeležencev iz klinične 
skupine smo iz normativne skupine lahko izbrali različno število otrok in mladostnikov (Me = 
6, Min = 2, Max = 19), ki so bili z udeleženci iz klinične skupine izenačeni po spolu, starosti in 
izobrazbe mame.  
Tabela 1. Struktura klinične, kontrolne in normativne skupine po številu, starosti in spolu 
otrok in mladostnikov 
skupina N M SD Min Max moški (%) 
DMD 16 9,4 5,3 1,5 17,9 100,0 
BMD 4 7,9 3,1 6,2 12,5 100,0 
SMA 14 7,4 4,0 2,4 13,6 50,0 
DM 8 8,2 6,2 2,0 18,4 75,0 
druge ŽMB a 8 11,5 4,0 5,8 16,5 62,5 
normativna skupina 248 8,8 5,5 1,5 20,1 77,6 
kontrolna skupina 50 8,9 4,7 1,8 18,3 76,0 
normativna + kontrolna 298 8,7 5,4 1,5 20,1 76,8 
Opombe: (ii) a Emery-dreifussova mišična distrofija, Charcot-Mary-Tooth bolezen tip 2, 3x ramensko 
medenična mišična distrofija, Amiotrofična lateralna skleroza, Friedreichova ataksija, diagnoza 
neopredeljena. 
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V tabeli 1 vidimo, da je bila izmed skupin živčno-mišičnih bolezni številčno najbolj 
zastopana skupina otrok in mladostnikov z DMD, nato SMA, sledili sta DM in druge diagnoze, 
v najmanjši meri pa je bila zastopana BMD. Najnižja povprečna starost je bila v skupini otrok 
in mladostnikov s SMA, najvišja pri udeležencih z drugimi oblikami ŽMB. Zaradi specifičnosti 
diagnoz DMD in BMD je v raziskavi več moških udeležencev. Znotraj skupine SMA so bili v 
raziskavo vključeni: eden s SMA tipa 1, šest s SMA tipa 2, šest s SMA tipa 3 in eden s SMA 
neopredeljeno. Znotraj skupine DM je bilo sedem udeležencev z DM tipa 1 (od tega dva 
udeleženca s kongenitalno obliko) in en udeleženec z DM tipa 2. 
Vsi iz kontrolne skupine so v času sodelovanja v raziskavi obiskovali OŠ s standardnim 
vzgojno-izobraževalnim programom. Trije od šestih šoloobveznih otrok/mladostnikov z DM1 
in dva od enajstih z DMD so bili v času razgovora pri psihologu vključeni v Posebni program 
vzgoje in izobraževanja. Eden izmed udeležencev iz skupine DM je  obiskoval OŠ s prilagojenim 
programom, z nižjim izobrazbenim standardom. Otrok s SMA in mladostnik z drugo obliko ŽMB 
sta zaradi zdravstvenih zapletov ponavljala razred.  
Večjih odstopanj v starosti med kontrolno in normativno skupino na eni strani ter klinično 
skupino na drugi ni bilo – od starosti bolnikov z DMD sta se kontrolna in normativna skupina v 
povprečju razlikovali za 0,14, od BMD za 0,13, od SMA za 0,12, od DM za 0,19 in za ostale 
diagnoze 0,14 leta. 
Tabela 2. Izobrazbe v raziskavo vključenih mater in očetov otrok in mladostnikov glede na 
delitev po ABAS-3 
  izobrazba matere (%) izobrazba očeta (%) 
skupina OŠ  SŠ VŠ OŠ SŠ VŠ 
DMD 25,0 25,0 50,0 33,3 53,3 13,3 
BMD 50,0 25,0 25,0 50,0 25,0 25,0 
SMA 28,0 14,3 57,1 23,1 30,8 46,2 
DM 12,5 37,5 50,0 25,0 50,0 25,0 
druge ŽMB 12,5 37,5 50,0 25,0 50,0 25,0 
normativna  11,3 18,5 70,2 20,2 36,2 36,7 
kontrolna   24,0  26,0  50,0  21,6  39,8  39,4 
normativna + kontrolna 13,4 19,8 66,8 22,1 40,2 37,6  
Opombe: (i) OŠ – končana osnovna šola ali 3-letna poklicna šola, SŠ – končana strokovna srednja šola 
ali gimnazija, VŠ – končana višja ali visoka šola. 
V tabeli 2 vidimo, da ima od mater, ki so izpolnjevale vprašalnike za svoje otroke in 
mladostnike, vključene v klinično skupino, vsaj polovica končano najmanj višjo šolo, z izjemo 
mater otrok z BMD. Izobrazbe očetov so precej bolj raznolike. Delež očetov s končano vsaj 
višjo šolo je manjši od deleža mater, v povprečju ima največ očetov končano srednjo strokovno 
šolo ali gimnazijo. Izjema so očetje udeležencev z BMD, ki imajo najpogosteje končano 
osnovno šolo ali triletno poklicno šolo.  
V nadaljevanju uporabljamo za zdrave otroke in mladostnike izraz primerjalna skupina. Ta 
vključuje pri preverjanju hipotez o prilagoditvenih spretnostih udeležence iz kontrolne in 
normativne skupine, pri preverjanju hipotez o čustvenih in vedenjskih težavah pa zgolj 
posameznike iz kontrolne skupine. Izraza kontrolna in normativna skupina sta bila predhodno 
uporabljena zgolj zaradi opredelitve karakteristik kontrolne in normativne skupine posamično.  
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2.2. Pripomočki 
Hipoteze smo preverjali s pomočjo dveh vprašalnikov, vsakega smo uporabili v dveh 
oblikah: za mlajše otroke in starejše otroke oziroma mladostnike. Za oceno prilagoditvenih 
spretnosti smo uporabili slovensko priredbo Sistema za ocenjevanje prilagoditvenega vedenja 
(ABAS-3) (Harrison in Oakland, v tisku), za oceno čustvenih in vedenjskih težav pa Ocenjevalno 
lestvico vedenja za otroke (CBCL) (Achenbach in Rescorla, 2017). Poleg tega smo za 
preverjanje hipoteze, ki se nanaša na ugotavljanje razlik med otroci in mladostniki z DMD z 
mutacijami na različnih lokacijah DMD gena, uporabili genetske izvide teh otrok in 
mladostnikov, dostopne v okviru registra živčno-mišičnih bolezni na KO za otroško, 
mladostniško in razvojno nevrologijo na Pediatrični kliniki (UKC LJ).  
2.2.1. Sistem za ocenjevanje prilagoditvenega vedenja – ABAS 3 
Za ocenjevanje prilagoditvenih spretnosti smo uporabili Sistem za ocenjevanje 
prilagoditvenega vedenja ABAS-3 (Adaptive Behavior Assessment System, Third Edition), 
katerega avtorja sta Harrison in Oakland (2015), avtorici slovenskega prevoda in priredbe 
vprašalnika sta Boben in Zupančič (2016).  Sistem za ocenjevanje prilagoditvenega vedenja je 
celostna ocena prilagoditvenih spretnosti, ki jih posameznik potrebuje, da učinkovito in 
neodvisno skrbi zase, se odziva na druge in izpolnjuje okoljske zahteve doma, v šoli, službi ter 
širšem okolju. Z vprašalnikom lahko dobimo vpogled v močna in šibka področja 
posameznikovega prilagoditvenega vedenja, na podlagi česar lahko načrtujemo intervencije 
in tako izboljšamo kakovost posameznikovega življenja (Harrison in Oakland, 2015). 
ABAS-3 je sestavljen iz petih ocenjevalnih obrazcev, s katerimi pridobivamo podatke o 
posameznikovem prilagoditvenem vedenju v relevantnih okoliščinah. Za namene naše študije 
smo uporabili obliki za starše. S pomočjo oblike za starše (0–5 let) pridobimo oceno 
prilagoditvenega funkcioniranja dojenčkov, malčkov in predšolskih otrok doma in v drugih 
okoljih. Oblika za starše (5–21 let) meri prilagoditveno funkcioniranje otrok in mladostnikov 
doma in v širšem okolju.  
Starši ocenjujejo uporabo prilagoditvenih spretnosti na posameznih področjih 
prilagoditvenega vedenja na štiristopenjski lestvici: 0 = ne zmore, 1 = nikoli (ali skoraj nikoli), 
ko je to potrebno, 2 = včasih, ko je to potrebno in 3 = vedno (ali skoraj vedno), ko je to 
potrebno. Poleg tega je pri vsaki postavki možnost, da starš označi »Predvidevam«,  v primeru, 
da ugiba oziroma ocenjuje uporabo prilagoditvenih spretnosti v določeni situaciji, npr. ko še 
ni imel priložnosti videti svojega otroka v njej. 
ABAS-3 meri prilagoditveno vedenje na treh različnih nivojih. Najvišji nivo je Kompozit 
prilagoditvenega vedenja, ki je sestavljen iz vseh merjenih področij spretnosti in zato poda 
celotno oceno prilagoditvenega vedenja. Na naslednjem nivoju so tri prilagoditvene domene, 
ki vključujejo specifična področja prilagoditvenih spretnosti na najnižjem nivoju merjenja. 
Ocenjevana področja prilagoditvenih spretnosti se v manjši meri razlikujejo med seboj glede 
na obliko vprašalnika.  
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Tabela 3. Domene prilagoditvenega vedenja in posamezne prilagoditvene spretnosti, ki jih 
ocenjujemo z ABAS-3 (oblika za starše) 
  Oblika za starše (0-5) Oblika za starše (5-21) 
konceptualne 
spretnosti 
sporazumevanje, funkcionalne 
predšolske spretnosti, 
samousmerjanje 
sporazumevanje, funkcionalne 
akademske spretnosti, 
samousmerjanje 
socialne spretnosti prosti čas, medosebni odnosi  prosti čas, medosebni odnosi  
praktične spretnosti 
vedenje izven doma, življenje 
doma, zdravje in varnost, skrb 
zase + gibalne spretnosti 
vedenje izven doma, življenje 
doma, zdravje in varnost, skrb zase 
+ delo (za 17+, če ima občasno ali 
stalno delo) 
Za oceno prilagoditvenih spretnosti smo sešteli odgovore na posameznih postavkah po 
posameznih področjih in rezultat pretvorili v izravnane vrednosti. Iz analize smo izključili 
lestvico Delo, zaradi premajhnega deleža udeležencev, ki bi imeli začasno ali stalno delo.  
ABAS-3 v svoji izvorni različici velja za veljaven in zanesljiv vprašalnik. Koeficienti test-
retest zanesljivosti oblike za starše (0–5 let) znašajo povprečno 0,70 za posamezna področja 
prilagoditvenih spretnosti, 0,76 za posamezne domene ter 0,82 za skupni dosežek. Pri obliki 
za starše (5–21 let) znaša 0,77 za posamezna področja in 0,80 za domene ter 0,86 za skupni 
dosežek (Harrison in Oakland, 2015). Tudi v slovenskih študijah ugotavljajo ustrezno notranjo 
zanesljivost posameznih lestvic na različnih populacijah – Cronbachovi alfa koeficienti znašajo 
od 0,77 do 0,98 (Obermajer, 2016; Vučinić, 2018). Konstruktna veljavnost vprašalnika je 
podprta z visoko povezanostjo vprašalnika z drugimi splošno uporabljenimi vprašalniki o 
prilagoditvenih spretnostih in prilagoditvenem vedenju. Prav tako je podprta z dejstvom, da 
loči med normativnimi posamezniki s klinično motnjo; npr. posameznike z motnjo avtističnega 
spektra, motnjo pozornosti in hiperaktivnosti, tiste z intelektualno manjzmožnostjo ter 
posamezniki brez klinične motnje (Harrison in Oakland, 2015). Vprašalnik še ni bil uporabljen 
na populaciji otrok in mladostnikov z ŽMB. 
2.2.2. Ocenjevalna lestvica vedenja za otroke  –  CBCL 
Za ocenjevanje čustvenih in vedenjskih težav smo v klinični in kontrolni obliki uporabili v 
kliničnem kontekstu pogosto uporabljeno Ocenjevalno lestvico vedenja za otroke CBCL (Child 
Behavior Checklist), katere avtor je Achenbach (2001), avtorji slovenskega prevoda in priredbe 
vprašalnika pa so Kodrič, Slodnjak, Mikuž, Marjanovič Umek, Fekonja Peklaj in Sočan (2015). Z 
različnimi oblikami vprašalnika lahko vedenje otroka ali mladostnika ocenjujejo različne osebe. 
Za namene naše raziskave, v kateri smo želeli pridobiti oceno staršev, smo uporabili obliki za 
starše in sicer CBCL/1½-5 za ugotavljanje težav pri predšolskih otrocih ter CBCL/6-18 za 
ugotavljanje težav pri šolskih otrocih in mladostnikih.  
Oblika CBCL/6-18 vključuje postavke, ki opisujejo širok spekter otrokovih oziroma 
mladostnikovih vedenjskih, čustvenih in socialnih težav, ki jih starši ocenjujejo na Likertovi 
lestvici kot 0 = ne velja, 1 = delno ali včasih velja in 2 = popolnoma ali pogosto velja. Poleg tega 
s to obliko pridobimo tudi oceno močnih področij posameznika z oceno pogostosti in kakovosti 
vključevanja v športne dejavnosti, druge (nešportne) dejavnosti in delo, socialne odnose s 
prijatelji, starši in sorojenci ter oceno funkcioniranja v šoli. S CBCL/1½-5 starši prav tako 
ocenjujejo širok spekter postavk, razlika v ocenjevanju je zgolj v tem, da so pri tej obliki starši 
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zaradi hitrih sprememb pri majhnih otrocih naprošeni, naj odgovarjajo na podlagi vedenja, ki 
ga lahko opažajo v zadnjih dveh mesecih in ne šestih, kot je pri obliki za starejše otroke.  
Z vprašalnikom lahko opišemo posameznikove psihosocialne značilnosti na osnovi 
diagnostičnih kriterijev DSM-5 ali empirično utemeljenih sindromskih kategorij. V naši 
raziskavi smo se odločili za analizo hipotez na podlagi slednje, empirično bolj podprte delitve 
težav.  
Tabela 4. Sindromi, ki jih ocenjujemo s CBCL (obliko za starše) 
CBCL/1½-5 CBCL/6-18 
čustvena odzivnost anksioznost/depresija 
anksioznost/depresija umik/depresija 
telesne težave telesne težave 
umik socialne težave 
težave s spanjem težave mišljenja 
težave s pozornostjo težave s pozornostjo 
agresivno vedenje kršenje pravil 
 agresivno vedenje 
Sindromi ocenjujejo specifične vzorce tesno povezanih težav, ki jih je Achenbach (1966) 
razdelil v dve širši nadredni skupini in sicer v težave ponotranjenja ter težave pozunanjenja. 
Težave ponotranjenja zajemajo sindrome, ki ocenjujejo anksioznost, depresivnost, socialni 
umik in somatske težave (npr. glavoboli), ki nimajo očitnega fizičnega vzroka. Težave 
pozunanjenja so sestavljene iz sindromov, ki ocenjujejo agresivno vedenje in neagresivno 
antisocialno vedenje (npr. laganje, kraja). Za klinično oceno obsega težav, ki jih ocenjujemo s 
CBCL, pretvorimo rezultate na lestvicah v T-vrednosti (Achenbach, 2015). Za interpretacijo 
rezultatov v T-vrednostih sta dve kritični točki: pri T vrednosti 63 (90. percentil v normativni 
populaciji) gre za klinično povišane težave in pri T vrednosti 60 (85. percentil v normativni 
populaciji) za mejno povišane težave. Za oceno rezultatov na vprašalniku CBCL smo rezultate 
naših udeležencev pretvorili v normativne vrednosti na podlagi multikulturnih norm s pomočjo 
ADM 9.1 računalniškega sistema točkovanja (Achenbach in Rescorla, 2007).  
Tudi CBCL velja za zanesljiv in veljaven merski pripomoček. Cronbachovi alfa koeficienti za 
empirične lestvice sindromov kažejo na zadovoljivo zanesljivost (0,78–0,97). Za skupno 
lestvico težav je ocenjena test-retest zanesljivost z 0,91–0,95 (Achenbach in Rescorla, 2001). 
Tudi v Sloveniji ugotavljajo zadovoljivo zanesljivost posameznih lestvic vprašalnika na različnih 
populacijah, s Cronbachovi alfa koeficienti 0,62–0,89 (Kocjančič, 2017; Sinković, 2017). 
Številne študije poročajo tudi o visoki vsebinski, kriterijski in konstruktni veljavnosti 
(Achenbach in Rescorla, 2001). Vprašalnik so v različnih oblikah že večkrat uporabili na 
populaciji otrok in mladostnikov z ŽMB, s katerim so tudi ugotovili razlike v pogostosti 
čustvenih in vedenjskih težav med njimi ter zdravimi otroci in mladostniki (več o ugotovitvah 
raziskav je navedeno v podpoglavjih Uvoda: »Nevrorazvojne, čustvene in vedenjske težave«). 
37 
 
2.2.3. Podatki o lokaciji mutacije na DMD genu pri otrocih in mladostnikih z DMD  
Na podlagi dostopnih genetskih izvidov bolnikov z DMD smo oblikovali tabelo 5, ki nam je bila v pomoč pri oblikovanju skupin za preverjanje 
hipoteze o nižjih prilagoditvenih spretnostih pri posameznikih s prizadetimi krajšimi izo-oblikami distrofina.  
Tabela 5. Povzetek genetskih analiz z opisi  in učinki mutacij DMD gena za otroke in mladostnike z Duchennovo mišično distrofijo  
šifra opis mutacije pričakovan učinek mutacije izo-oblike 
1005 c.172dup mutacija na eksonu 3 Dp427m 
1019 c.10126delC (NM_004006.2) vstavitev prezgodnjega stop kodona na 3376. mesta zaporedju beljakovine Dp427m 
1020 / delecija eksonov: 42–43 Dp427m, Dp260 
1021 rsa Xp21.1(DMDeksoni48-53)x0 delecija eksonov 48–53 Dp427m, Dp260, Dp140pc 
1022 c.5699T>T vstavitev prezgodnjega stop kodona na 1900. mestu v zaporedju beljakovine Dp427m, Dp260 
1028 c.4838G>A (NM_004006.2) vstavitev prezgodnjega stop kodona na 1613. mesta zaporedju beljakovine Dp427m, (Dp260) 
1031  / delecija eksona 45 Dp427, Dp260, Dp140utr 
1032 c.7348dup (p.Val2450GlyfsX3) mutacija v eksonu 51 Dp427m, Dp260, Dp140pc 
1035 / delecija eksona 44 Dp427m, Dp260, Dp140utr 
1045 / delecija eksonov 44–48 Dp427m, Dp260, Dp140pc 
1048 c.1637G>A vstavitev stop kodona na 546. mestu aminokislinskega zaporedja Dp427m 
1049 c.8751dup (p.Leu2918llefsX7) mutacija v eksonu 59 Dp427m, Dp260, Dp140pc, Dp116 
1051 c.1721G>A (p.Trp574X) hemizgotna nesmiselna mutacija c.1721G>A v eksonu 15 distrofinskega gena  Dp472m 
1052 / delecija eksonov 2–37 Dp427m, Dp260 
1053 / duplikacija eksonov 2–5 Dp472m 
1057 / hemizigotna delecija eksonov 48–52 Dp427m, Dp260, Dp140pc 
Opombe: (i) Izo-oblike, ki so prizadete kot posledica specifične mutacije gena DMD, smo določili na podlagi delitev po Taylor idr. (2010). 
Na podlagi tabele 5 smo oblikovali dve skupini. V prvi je bilo 9 otrok in mladostnikov z mutacijami gena DMD, ki prizadejo samo daljše izo-
oblike distrofina (Dp427, Dp260, Dp140utr), v drugi pa 5 otrok in mladostnikov z mutacijami gena DMD, ki prizadenejo tudi krajše izo-oblike 
distrofina (Dp140pc, Dp116, Dp171). Dva izmed udeležencev z DMD (pod šiframa 1031 in 1035) smo izključili iz analize, ker pri njiju nismo 
vedeli, ali mutacija spremeni bralni okvir, kar pomeni, da ni gotovo, ali mutacija prizadene izo-obliko Dp140pc ali ne.   
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Manjkajoče podatke smo obravnavali v skladu z navodili za obravnavo manjkajočih 
vrednosti v priročnikih vprašalnikov. Pri analizi rezultatov na vprašalniku ABAS-3 smo 
manjkajoče vrednosti nadomestili z vrednostjo 0; v kolikor so bile na posamezni lestvici več 
kakor tri manjkajoče vrednosti, je bil rezultat na tej lestvici izključen iz analize. Pri obdelavi 
podatkov na vprašalniku CBCL smo uporabili računalniški sistem ocenjevanja (Achenbach in 
Rescorla, 2007). Nadaljnje smo obravnavali manjkajoče podatke v skladu z obravnavo 
manjkajočih vrednosti v skladu z zahtevami posameznih analiz. 
2.3. Postopek 
Zbiranje podatkov klinične skupine v sklopu psihološke obravnave (v okviru registra 
živčno-mišičnih bolezni pri otrocih in mladostnikih na Pediatrični kliniki) se je začelo po 
odobritvi zbiranja podatkov s strani Komisije Republike Slovenije za medicinsko etiko. Starši 
so bili naprošeni za izpolnjevanje vprašalnikov po psihološkem pregledu, ki je bil izveden v času 
dvodnevnega pregleda v sklopu registra živčno-mišičnih bolezni, ki je voden na KO za otroško, 
mladostniško in razvojno nevrologijo na Pediatrični kliniki v Ljubljani. Za namene dotične 
raziskave smo najprej izbrali podatke tistih otrok in mladostnikov, ki so bili obravnavani pri 
psihologu do aprila 2018, s predhodnih dogovorom s predstojnikom KO za otroško, 
mladostniško in razvojno nevrologijo. Po pregledu podatkov otrok in mladostnikov z živčno-
mišičnimi boleznimi smo iz raziskave izključili dva posameznika, ki sta bila v času reševanja 
vprašalnikov stara že več kot 19 let, in 5 udeležencev, katerih starši so preslabo razumeli 
slovenski jezik, da bi lahko reševali vprašalnike. Z zbiranjem podatkov smo nadaljevali vse do 
oktobra 2018, ko je bilo v raziskavo vključenih 50 otrok in mladostnikov z živčno-mišičnimi 
boleznimi.  
Z zbiranjem podatkov kontrolne skupine smo pričeli konec maja 2018, po odobritvi 
raziskave s strani Komisije za etiko Filozofske fakultete in po tem, ko smo se preko dopisa 
dogovorili za sodelovanje z ravnateljico OŠ dr. Ivana Prijatelja Sodražica. Po dogovoru z 
ravnateljico in s sodelovanjem šolske svetovalne delavke smo v prvi fazi pristopili do učiteljic, 
ki so nam dale imena tistih učencev v razredu, ki so bili ustrezne starosti in spola glede na 
otroke in mladostnike iz klinične skupine. Sledili so razgovori s starši teh otrok. V razgovoru 
smo jim najprej razložili, za kakšno raziskavo gre, jih vprašali, ali bi bili pripravljeni sodelovati 
v njej, preverili, da otrok nima kronične bolezni in ni gibalno oviran, ter jih vprašali po izobrazbi. 
V kolikor je bilo zadoščeno vsem kriterijem, smo jim pojasnili, kako bo izgledalo njihovo 
sodelovanje in izpostavili prostovoljnost njihovega sodelovanja. V kuverti smo jim izročili 
obrazec za obveščeno soglasje, ustrezno obliko vprašalnikov ABAS-3 in CBCL, ki so jih vzeli s 
seboj domov in izpolnili. Izpolnjene vprašalnike in podpisana soglasja so vrnili v zaprtih 
kuvertah učiteljicam ali nam osebno. Nekaj podatkov smo zbrali tudi po metodi snežne kepe, 
predvsem za tiste udeležence, ki osnovne šole ne obiskujejo več.  
Podatke za normativno skupino smo pridobili s Centra za psihodiagnostična sredstva, ki 
trenutno zaključuje standardizacijsko raziskavo ABAS-3 za slovensko populacijo otrok, 
mladostnikov in odraslih.  
2.3.1. Statistična analiza 
Za statistične analize smo uporabili R program (verzija 3.5.1) (R Core Team, 2018) tako za 
opisne statistike (demografski podatki in dosežek skupin na posameznih vprašalnikih), kot tudi 
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Bayesovo statistiko za primerjavo skupin z ŽMB s primerjalno skupino. Za preverjanje hipotez 
o razlikah med skupinami v prilagoditvenih spretnosti smo primerjali povprečne normirane 
rezultate skupin na posameznih lestvicah vprašalnika ABAS-3. Za preverjanje hipotez o razlikah 
med skupinami v pojavnosti čustvenih in vedenjskih težav smo uporabili normirane rezultate 
na posameznih lestvicah empirično utemeljenih sindromov ter težavah ponotranjenja in 
pozunanjenja. Normirane vrednosti smo pridobili v sklopu uporabe računalniškega sistema 
točkovanja ADM 9.1 (Achenbach in Rescorla, 2007).  
Hipoteze smo preverjali s pomočjo Bayesove statistike, ki smo jo v R programu uporabili 
preko »brms« paketa (Bürkner, 2018). Za ta pristop smo se odločili zaradi mnogih prednosti, 
ki jih prinaša analiza s pomočjo Bayesove statistike. Poleg prednosti, da pri testiranju hipotez 
upoštevamo predhodno zbrane informacije, gre za robustno metodo, ki prenese različno 
število udeležencev v različnih skupinah, ki jih primerjamo med seboj in nenormalne 
porazdelitve podatkov (van de Schoot idr., 2013). Porazdelitve izbranih parametrov smo 
pridobili s pomočjo algoritma Hamiltonian Monte Carlo. Za vsakega izmed Bayesovih modelov 
smo določili 10 Monte Carlo verig, vsaka je izvedla 10 000 iteracij po 10 000 uvodnih iteracijah, 
ki so zagotovile konvergenco algoritma. Za predhodne porazdelitve smo izbrali neinformativne 
porazdelitve. Za vse izračune posteriorne porazdelitve smo preverili konvergentnost 
posameznih Monte Carlo verig.  
Pri izračunu rezultatov s pomočjo programskega paketa »brms« smo pri analizi razlik med 
kliničnimi skupinami ter primerjalno skupino rezultate na lestvici ABAS-3 modelirali kot 
normalno porazdeljene, z enakimi standardnimi deviacijami. Pri rezultatih za vprašalnik CBCL 
pa smo rezultate na lestvicah modelirali kot asimetrične normalne porazdelitve, skladno z 
ugotovitvami prehodnih raziskav o asimetričnosti porazdelitev psihopatoloških simptomov 
(Counsell, Cortina-Borja, Lehtonen in Stein, 2011). 
Pri poročanju o statističnih parametrih navajamo , ki pomeni razliko v dosežkih določene 
skupine od primerjalne v posteriorni porazdelitvi. Prav tako poročamo o HDI oziroma 95 % 
intervalih največje gostote posteriorne porazdelitve (angl. hightest density interval). Kadar ti 
ne vključujejo 0, kažejo na pomembne učinke, velikosti intervala pa nudijo informacijo o 
natančnosti naše ocene. Za preverjanje hipotez smo vključili informacije o razmerju obetov 
(ang. evidence ratio, slo. dokazno razmerje – DR), ki nam pove, kolikokrat bolj verjetna je naša 
hipoteza po tem, ko smo posteriorno porazdelitev, ki smo jo oblikovali na podlagi empiričnih 
podatkov, primerjali s prehodno (apriorno) porazdelitvijo. Kadar je DR večje od ena, vemo, da 
so razlike v pričakovani smeri, kadar pomembno presega ena (npr. DR = 20), pa je ta razlika 
relevantna, velika. Pri izračunih DR poročamo tudi o CI oz. 95 % kredibilnih intervalih (ang. 
credible intervals). Poročamo tudi o p vrednosti, ki nam pove, kako veliko je prekrivanje med 
predhodno in posteriorno porazdelitvijo. O njej poročamo zaradi lažjega razumevanja 
rezultatov in primerjave rezultatov s klasično inferenčno statistiko, vendar na podlagi nje ne 
delamo zaključkov.  
Za rezultate o prilagoditvenih spretnostih razlike med skupinami predstavimo v obliki 
velikosti učinkov izraženih s Cohenovim d, pri čemer velikost učinka opredelimo kot razliko 
med primerjalno skupino ter posamezno skupino otrok in mladostnikov z ŽMB, deljeno s 
skupno standardno deviacijo, ki smo jo ocenili s pomočjo paketa »brms« za posamezno 
lestvico. 
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3. Rezultati 
3.1. Prilagoditvene spretnosti otrok in mladostnikov z živčno-mišičnimi boleznimi 
H1: Otroci in mladostniki z živčno-mišičnimi boleznimi bodo imeli v primerjavi z zdravimi otroki in mladostniki nižje izražene prilagoditvene 
spretnosti na vseh ocenjenih dimenzijah. 
Preverjali smo, ali imajo otroci in mladostniki iz posameznih skupin ŽMB nižje izražene prilagoditvene spretnosti glede na skupino zdravih 
otrok in mladostnikov. 
Slika 1. Velikosti učinkov za razlike med posameznimi kliničnimi skupinami in primerjalno skupino v prilagoditvenih spretnostih. 
Na sliki 1 vidimo razlike v prilagoditvenih spretnostih vseh v raziskavo vključenih skupin ŽMB v primerjavi s primerjalno skupino, izraženo v 
velikosti učinka (Cohen d). Posamezniki z DMD imajo od zdravih vrstnikov na vseh področjih slabše prilagoditvenih spretnosti, z najmanjšo 
velikostjo učinka na področju sporazumevanja. Znotraj skupine BMD vidimo največje intervale zaupanja za velikosti učinka, največji velikosti 
učinka pa so v domeni praktičnih spretnosti. Otroci in mladostniki z DM od zdravih vrstnikov v vseh domenah najbolj odstopajo v prilagoditvenih 
spretnostih. V skupini otrok in mladostnikov s SMA vidimo, da se na področju konceptualnih spretnosti ne razlikujejo od svojih zdravih vrstnikov, 
na področju socialnih spretnosti so razlike med skupinama majhne, na področju praktičnih spretnosti pa so velikosti učinka, z izjemo področja 
vedenja izven doma, veliki. Velikosti učinkov za razlike med prilagoditvenimi spretnostmi otrok in mladostnikov z drugimi ŽMB in zdravimi vrstniki 
so večinoma srednji, z izjemami področij sporazumevanja in medosebnih odnosov, kjer otroci z drugimi ŽMB ne dosegajo slabših rezultatov v 
primerjavi z zdravimi vrstniki.   
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Prilagoditvene spretnosti otrok in mladostnikov z Duchennovo mišično distrofijo (DMD) 
Tabela 6. Rezultati testiranja hipoteze o nižjih prilagoditvenih spretnostih otrok in 
mladostnikov z DMD 
     HDI    95 % CI (DR)   
domena lestvica  sm zm DR sm zm p 
konceptualne 
spretnosti 
Sporazumevanje –1,55 –3,68 0,58 12,27 – ∞ 0,22 0,08 
Predšolske spretnosti –3,61 –6,63 0,62 101,74 – ∞ –1,09 0,01 
Funkcionalna 
izobraženost 
–2,88 –5,09 –0,66 165,67 – ∞ –1,03 0,01 
Samousmerjanje –3,21 –4,19 –1,65 14999,00  – ∞ –1,90 0,00 
socialne 
spretnosti 
Prosti čas –3,25 –4,99 –1,52 5999,00 – ∞ –1,79 0,00 
Medosebni odnosi –3,58 –5,55 –1,57 4284,71  – ∞ –1,92 0,00 
praktične 
spretnosti 
Vedenje izven doma –3,71 –5,36 –2,01 ∞ – ∞ –2,31 0,00 
Življenje doma –4,60 –6,17 –3,03 ∞ – ∞ –3,28 0,00 
Zdravje in varnost –3,25 –5,50 –1,81 29999,00 – ∞ –2,12 0,00 
Skrb zase –6,05 –8,32 –3,78 ∞ – ∞ –4,16 0,00 
Gibalne spretnosti –4,07 –7,51 –0,63 101,38  – ∞ –1,18 0,01 
V tabeli 6 vidimo, da so razlike izražene v izravnanih točkah (M = 10, SD = 3) med skupino 
otrok in mladostnikov z DMD in primerjalno skupino v pričakovani smeri. Na podlagi vrednosti 
dokaznih razmerij lahko trdimo, da je naša hipoteza veliko bolj verjetna kot alternativna. 
Otroci in mladostniki z DMD imajo v primerjavi z zdravimi nižje prilagoditvene spretnosti na 
vseh ocenjenih domenah. Največje primanjkljaje v prilagoditvenih spretnostih v primerjavi s 
primerjalno skupino lahko vidimo v domeni praktičnih spretnosti, najnižje pa v domeni 
konceptualnih spretnosti. V slednji domeni, specifično za lestvico Sporazumevanje, ne 
moremo z gotovostjo zaključevati o razlikah.  
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Prilagoditvene spretnosti otrok in mladostnikov z Beckerjevo mišično distrofijo (BMD) 
Tabela 7. Rezultati testiranja hipoteze o nižjih prilagoditvenih spretnostih otrok in 
mladostnikov z BMD 
      HDI    95 % CI (DR)   
domena lestvica  sm zm DR sm zm p 
konceptualne 
spretnosti 
Sporazumevanje –1,92 –6,07 2,34 4,15 – ∞ 1,64 0,19 
Predšolske spretnosti / / / / / / / 
Funkcionalna 
izobraženost 
–2,33 –6,12 1,45 7,76 – ∞ 0,85 0,11 
Samousmerjanje –3,41 –6,51 –0,31 62,69  – ∞ –0,79 0,02 
socialne 
spretnosti 
Prosti čas –2,94 –6,38 0,49 19,86 – ∞ –0,03 0,04 
Medosebni odnosi –3,22 –7,14 0,71 17,34  – ∞ 0,08 0,06 
praktične 
spretnosti 
Vedenje izven doma –4,29 –7,81 –0,99 299,00 – ∞ –1,61 0,00 
Življenje doma –5,20 –8,23 2,14 2999,00 – ∞ –2,62 0,00 
Zdravje in varnost –4,91 –8,54 –1,34 308,28 – ∞ –1,90 0,00 
Skrb zase –4,89 –9,32 –0,35 69,42 – ∞ –1,23 0,01 
Gibalne spretnosti  / / /  / /   /   / 
Opombe: (i) V skupini otrok in mladostnikov z BMD ni bilo otrok mlajših od 5 let, zato za njihovo 
skupino nimamo podatkov na lestvicah Funkcionalne predšolske spretnosti in Gibalne spretnosti, ki 
sta vključeni zgolj v obliko ABAS-3 (0–5). 
Na podlagi rezultatov testiranja hipoteze (tabela 7) vidimo, da se otroci in mladostniki z 
BMD v pričakovani smeri razlikujejo v prilagoditvenih spretnostih od zdravih vrstnikov na vseh 
področjih. Hipoteza, da imajo v primerjavi z zdravimi vrstniki primanjkljaje praktičnih 
spretnosti, je (po primerjavi posteriorne porazdelitve s predhodno) mnogo bolj verjetna kot 
alternativna hipoteza. V domeni socialnih spretnosti so spretnosti otrok in mladostnikov z 
BMD prav tako nižje, vendar o razlikah na lestvici Medosebni odnosi ne moremo z gotovostjo 
delati zaključkov. Prav tako ne moremo z gotovostjo govoriti o razlikah med otroki in 
mladostniki z BMD ter zdravimi na lestvicah Sporazumevanje in Funkcionalna izobraženost, ki 
sta del domene konceptualnih spretnosti. Lahko pa z veliko verjetnostjo pričakujemo  razlike 
znotraj te domene na lestvici Samousmerjanje.  
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Prilagoditvene spretnosti otrok in mladostnikov s miotonično distrofijo (DM) 
Tabela 8. Rezultati testiranja hipoteze o nižjih prilagoditvenih spretnostih otrok in 
mladostnikov s DM 
      HDI    95 % CI (DR)   
domena lestvica  sm zm DR sm zm p 
konceptualne 
spretnosti 
Sporazumevanje –4,76 –0,68 –1,75 ∞ – ∞ –2,30 0,00 
Predšolske spretnosti  –4,66 –8,16 –1,21 239,00 – ∞ –1,79 0,00 
Funkcionalna 
izobraženost 
–5,73 –9,10 –2,37 2726,27 – ∞ –2,87 0,00 
Samousmerjanje –3,73 –5,92 –1,53 1763,70  – ∞ –1,88 0,00 
socialne 
spretnosti 
Prosti čas –4,44 –6,90 –1,95 7499,00 – ∞ –2,39 0,00 
Medosebni odnosi –5,38 –8,14 –2,60 14999,00  – ∞ –3,05 0,00 
praktične 
spretnosti 
Vedenje izven doma –3,39 –5,71 –1,04 499,00 – ∞ –1,41 0,00 
Življenje doma –3,83 –6,04 –1,64 3332,33 – ∞ –1,99 0,00 
Zdravje in varnost –4,17 –6,71 –1,62 1499,00 – ∞ –2,04 0,00 
Skrb zase –5,89 –8,99 –2,75 4284,71 – ∞ –3,24 0,00 
Gibalne spretnosti –6,34 –10,29 –2,36 856,14  – ∞ –3,02 0,00 
Na podlagi dokaznih razmerij in kredibilnih intervalov (tabela 8) je razvidno, da je hipoteza 
o nižjih prilagoditvenih spretnostih otrok in mladostnikov z DM v primerjavi z zdravimi otroci 
in mladostniki mnogo bolj verjetna kot alternativna hipoteza. Otroci in mladostniki kažejo 
primanjkljaje na vseh domenah in posameznih lestvicah prilagoditvenega vedenja.  
Prilagoditvene spretnosti otrok in mladostnikov z drugimi živčno-mišičnimi boleznimi 
Tabela 9. Rezultati testiranja hipoteze o nižjih prilagoditvenih spretnostih otrok in 
mladostnikov z drugimi oblikami ŽMB 
      HDI    95 % CI (DR)   
domena lestvica  sm zm DR sm zm p 
konceptualne 
spretnosti 
Sporazumevanje 2,80 0,04 5,88 0,02 – ∞ 5,27 0,98 
Predšolske spretnosti  4,56 –1,35 10,41 0,07 – ∞ 9,44 0,94 
Funkcionalna 
izobraženost 
–1,72 –4,57 1,09 7,65 – ∞ 0,64 0,22 
Samousmerjanje –1,54 –3,77 0,66 10,80  – ∞ 0,31 0,08 
socialne 
spretnosti 
Prosti čas –1,73 –4,19 0,76 10,93 – ∞ 0,34 0,08 
Medosebni odnosi 0,34 –2,42 3,14 0,69  – ∞ 2,66 0,59 
praktične 
spretnosti 
Vedenje izven doma –2,38 –4,77 –0,01 38,47 – ∞ –0,50 0,03 
Življenje doma –2,19 –4,36 –0,04 42,85 – ∞ –0,38 0,02 
Zdravje in varnost –2,33 –4,90 0,23 25,34 – ∞ –0,17 0,04 
Skrb zase –5,19 –8,35 –2,09 3332,33 – ∞ –2,58 0,00 
Gibalne spretnosti a 9,81 3,08 16,47 0,00  – ∞ 15,46 1,00 
Opomba: (ii) a Rezultati na lestvici gibalne spretnosti, ki je del oblike ABAS-3 za mlajše, vključujejo 
rezultat zgolj enega posameznika, zato na podlagi te informacije ne moremo delati zaključkov. 
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Na podlagi rezultatov testiranja hipoteze o nižjih prilagoditvenih spretnostih otrok in 
mladostnikov z drugimi oblikami ŽMB v primerjavi z zdravimi (tabela 9), vidimo pričakovane 
razlike med skupinama zgolj v domeni praktičnih spretnosti. Na področju konceptualnih in 
socialnih spretnosti ne moremo govoriti o primanjkljajih oziroma slabših spretnostih otrok in 
mladostnikov z drugimi oblikami ŽMB v primerjavi z zdravimi vrstniki. Na lestvicah 
Sporazumevanje, Funkcionalne predšolske spretnosti in Medosebni odnosi razlike med 
skupinama niso v pričakovani smeri.  
H2: Otroci in mladostniki s spinalno mišično atrofjo (SMA) ne bodo kazali primanjkljajev 
prilagoditvenih spretnosti v primerjavi z zdravimi vrstniki, razen v domeni praktičnih 
spretnosti.  
Prilagoditvene spretnosti otrok in mladostnikov s SMA 
Tabela 10. Rezultati testiranja hipoteze o nižjih prilagoditvenih spretnostih otrok in 
mladostnikov s SMA 
      HDI    95 % CI (DR)   
domena lestvica  sm zm DR sm zm p 
konceptualne 
spretnosti 
Sporazumevanje 0,81 –1,37 2,90 0,31 – ∞ 2,58 0,77 
Predšolske spretnosti 0,98 –1,70 3,59 0,31 – ∞ 3,18 0,76 
Funkcionalna 
izobraženost 
0,86 –1,65 3,39 0,34 – ∞ 3,00 0,75 
Samousmerjanje –1,30 –3,77 0,66 14,20  – ∞ 0,12 0,07 
socialne 
spretnosti 
Prosti čas –1,40 –3,28 0,49 12,83 – ∞ 0,19 0,07 
Medosebni odnosi –0,15 –2,26 1,95 1,25  – ∞ 1,63 0,44 
praktične 
spretnosti 
Vedenje izven doma –1,74 –3,48 0,00 37,46 – ∞ –0,29 0,03 
Življenje doma –5,12 –6,79 –3,45 ∞ – ∞ –3,71 0,00 
Zdravje in varnost –3,50 –6,71 –1,62 4284,71 – ∞ –1,85 0,00 
Skrb zase –5,57 –8,99 –2,75 ∞ – ∞ –3,56 0,00 
Gibalne spretnosti –8,12 –11,22 –5,03 ∞  – ∞ –5,53 0,00 
Tudi za skupino otrok in mladostnikov s SMA smo testirali hipotezo, da imajo nižje 
prilagoditvene spretnosti kot zdravi vrstniki. V tabeli 10 vidimo, da je, po primerjavi 
posteriorne porazdelitve s predhodno, verjetnost hipoteze, da bodo otroci in mladostniki s 
SMA imeli slabše konceptualne in socialne spretnosti v primerjavi z svojimi vrstniki, majhna. 
Za spretnosti, ki so del domene konceptualnih spretnosti je celo bolj verjetna alternativna 
hipoteza, z izjemo lestvice Samousmerjanje.  Na drugi strani pa so rezultati testiranja hipoteze 
pokazali, da je hipoteza o nižjih praktičnih spretnostih otrok in mladostnikov s SMA v 
primerjavi z zdravimi vrstniki veliko bolj verjetna kot alternativna hipoteza.  
  
 
 
45 
 
H3: Otroci in mladostniki z Duchennovo mišično distrofijo (DMD) s specifično 
prizadetostjo krajših izo-oblik distrofina bodo imeli slabše prilagoditvene spretnosti v 
primerjavi z otroki in mladostniki z DMD s prizadetostjo zgolj daljših izo-oblik distrofina. 
Tabela 11. Rezultati testiranja hipoteze o nižjih prilagoditvenih spretnostih otrok in 
mladostnikov z DMD s prizadetimi krajšimi izo-oblikami distrofina 
        95 % CI (DR)   
domena lestvica  DR sm zm p 
konceptualne 
spretnosti 
Sporazumevanje –1,40 2,64 – ∞ 2,43 0,28 
Predšolske spretnosti –6,32 12,16 – ∞ 0,85 0,08 
Funkcionalna izobraženost –1,78 3,47 – ∞ 2,09 0,23 
Samousmerjanje 0,22 0,82  – ∞ 3,15 0,54 
socialne 
spretnosti 
Prosti čas –1,20 2,72 – ∞ 2,00 0,29 
Medosebni odnosi 2,69 0,13  – ∞ 6,37 0,89 
praktične 
spretnosti 
  
Vedenje izven doma –3,12 23,72 – ∞ –0,19 0,04 
Življenje doma –1,22 3,20 – ∞ 1,60 0,25 
Zdravje in varnost –1,51 3,49 – ∞ 1,77 0,24 
Skrb zase 0,76 0,62 – ∞ 4,95 0,62 
Gibalne spretnosti –2,86 2,55  – ∞ 5,36 0,28 
Opombe: (i) v tem primeru pomeni odstopanje rezultatov otrok in mladostnikov z DMD, ki imajo 
prizadete tudi krajše izo-oblike distrofina, od rezultatov otrok in mladostnikov z DMD, ki imajo 
prizadete zgolj daljše izo-oblike distrofina. 
Rezultati testiranja hipoteze, da bodo imeli otroci in mladostniki z DMD s prizadetostjo 
krajših izo-oblik distrofina, v primerjavi s tistimi otroki in mladostniki s prizadetostjo zgolj 
daljših izo-oblik distrofina, slabše prilagoditvene spretnosti, so pokazali (tabela 11), da lahko z 
gotovostjo potrdimo razlike v pričakovani smeri zgolj na lestvici Vedenje izven doma. Razlike 
med skupinama na ostalih lestvicah  – z izjemo razlik na lestvicah Samousmerjanje, Medosebni 
odnosi in Skrb zase – so v pričakovani smeri, vendar o nobeni izmed teh ne moremo z 
gotovostjo delati zaključkov. 
3.2. Čustvene in vedenjske težave otrok in mladostnikov z živčno-mišičnimi 
boleznimi 
H4: Otroci in mladostniki z živčno-mišičnimi boleznimi bodo imeli višje izražene 
čustvene in vedenjske težave kot zdravi otroci in mladostniki. 
Tabela 12. Število in odstotek otrok in mladostnikov iz posameznih skupin z mejno in klinično 
povišanimi težavami na nadrednih lestvicah težav vprašalnika CBCL 
skupina N 
Težave 
ponotranjenja 
Težave 
pozunanjenja 
Vse težave 
skupaj 
primerjalna 50 9 (18%) 6 (12%) 5 (10%) 
DMD 16 2 (12,5%) 0 (0%) 1 (6,3%) 
BMD 4 2 (50%) 1 (25%) 1 (25%) 
SMA 14 1 (7,1%) 0 (0%) 2 (14,3%) 
DM 7 1 (14,3%) 1 (14,3%) 3 (42,9%) 
druge ŽMB 8 2 (25%) 0 (0%) 1 (12,5%) 
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Iz tabele 12 je razvidno, da je v vseh skupinah v raziskavi določen delež otrok in 
mladostnikov imel mejno ali klinično povišane težave ponotranjenja in vse težave skupaj. V 
treh skupinah ni bilo otroka ali mladostnika z mejno ali klinično povišanimi težavami 
pozunanjenja. Glede na povišane težave izstopata skupini BMD in DM, kjer ima (kljub 
majhnemu številu udeležencev) na vseh treh nadrednih lestvicah vsaj en otrok ali mladostnik 
iz skupine mejno klinično ali klinično povišane težave. 
Zaradi majhnega števila udeležencev v posameznih skupinah, smo se namesto 
preučevanja razlik v deležu otrok in mladostnikov iz posameznih skupin s povišanimi težavami 
odločili preverjati razlike v splošni izraženosti čustvenih in vedenjskih težav med skupinami. 
Preverjali smo hipotezo, da bodo imeli otroci in mladostniki z ŽMB – v primerjavi z zdravimi 
otroki in mladostniki – bolj izražene čustvene in vedenjske težave.  
Čustvene in vedenjske težave otrok in mladostnikov z Duchennovo mišično distrofijo (DMD) 
Tabela 13. Rezultati testiranja hipoteze o višji izraženosti čustvenih in vedenjskih težav pri 
otrocih in mladostnikih z DMD 
    HDI   95 % CI (DR)   
Lestvica CBCL  sm zm DR sm zm p 
Čustvena odzivnost –2,18 –7,86 1,82 0,22 –6,73 ∞ 0,82 
Anksioznost/depresija –0,42 –1,98 0,80 0,41 –1,71 ∞ 0,71 
Umik/depresija –0,38 –3,61 2,43 0,70 –3,00 ∞ 0,59 
Telesne težave –0,15 –1,71 1,03 0,77 –1,36 ∞ 0,57 
Socialne težave 0,66 –1,25 2,37 3,46 –0,91 ∞ 0,22 
Težave mišljenja 0,18 –1,62 1,69 1,58 –1,22 ∞ 0,39 
Težave s spanjem –3,13 –11,66 2,80 0,23 –9,80 ∞ 0,81 
Težave s pozornostjo 0,03 –1,16 1,04 1,22 –0,95 ∞ 0,45 
Agresivno vedenje –0,44 –1,92 0,67 0,36 –1,63 ∞ 0,74 
Kršenje pravil 0,01 –1,82 1,39 1,20 –1,46 ∞ 0,45 
Težave ponotranjenja –2,94 –8,76 2,77 0,19 –7,80 ∞ 0,84 
Težave pozunanjenja –2,48 –6,95 2,04 0,16 –6,15 ∞ 0,86 
Na podlagi rezultatov prikazanih v tabeli 13, vidimo, da po tem, ko smo posteriorno 
porazdelitev primerjali z apriorno porazdelitvijo, ne moremo delati zaključkov o razlikah v 
izraženosti čustvenih in vedenjskih težav med otroci in mladostniki z DMD ter zdravimi otroci 
in mladostniki. Razlike v pričakovani smeri vidimo zgolj na štirih lestvicah čustvenih in 
vedenjskih težav. 
  
 
 
47 
 
Čustvene in vedenjske težave otrok in mladostnikov z Beckerjevo mišično distrofijo (BMD) 
Tabela 14. Rezultati testiranja hipoteze o višji izraženosti čustvenih in vedenjskih težav pri 
otrocih in mladostnikih z BMD 
    HDI   95 % CI (DR)   
Lestvica CBCL  sm zm DR sm zm p 
Anksioznost/depresija –0,80 –4,34 1,53 0,50 –3,84 ∞ 0,67 
Umik/depresija 1,72 –2,82 6,36 2,89 –1,95 ∞ 0,21 
Telesne težave 0,00 –3,57 2,27 1,35 –2,81 ∞ 0,43 
Socialne težave 5,91 2,76 8,17 2999,00 3,54 ∞ 0,00 
Težave mišljenja –1,68 –6,15 1,10 0,22 –5,17 ∞ 0,82 
Težave s pozornostjo 0,34 –2,02 2,10 2,16 –1,53 ∞ 0,32 
Agresivno vedenje –0,61 –3,51 1,15 0,51 –2,84 ∞ 0,66 
Kršenje pravil –0,38 –2,75 1,40 0,66 –2,29 ∞ 0,60 
Težave ponotranjenja 4,67 –6,25 16,09 3,97 –4,69 ∞ 0,20 
Težave pozunanjenja –1,66 –4,97 7,11 0,54 –8,86 ∞ 0,65 
Opombe: (ii) V skupini otrok in mladostnikov z BMD ni bilo otrok mlajših od 6 let, zato za njihovo 
skupino nimamo podatkov na lestvicah Čustvena odzivnost in Težave s spanjem, ki sta del CBCL/1½-5. 
Na podlagi rezultatov testiranja hipoteze o višji izraženosti čustvenih in vedenjskih težav 
otrok in mladostnikov z BMD v primerjavi z zdravimi (tabela 14) vidimo, da se otroci in 
mladostniki z BMD v izraženosti socialnih težav v pričakovani smeri razlikujejo od zdravih 
vrstnikov. Po primerjavi posteriorne porazdelitve s predhodno je naša hipoteza 2999-krat bolj 
verjetna kot alternativna. O razlikah med skupinama na drugih lestvicah ne moremo z 
gotovostjo trditi.  
Čustvene in vedenjske težave otrok in mladostnikov z miotonično distrofijo (DM) 
Tabela 15. Rezultati testiranja hipoteze o višji izraženosti čustvenih in vedenjskih težav pri 
otrocih in mladostnikih  DM 
   HDI   95 % CI (DR)   
Lestvica CBCL  sm zm DR sm zm p 
Čustvena odzivnost –3,54 –12,74 2,72 0,24 –11,04 ∞ 0,81 
Anksioznost/depresija –1,08 –4,31 0,96 0,28 –3,74 ∞ 0,78 
Umik/depresija 2,69 –1,74 8,17 7,72 –0,93 ∞ 0,12 
Telesne težave –0,42 –3,07 1,37 0,67 –2,47 ∞ 0,60 
Socialne težave 8,95 4,87 10,19 ∞ 5,46 ∞ 0,00 
Težave mišljenja 0,60 –1,99 2,87 2,58 –1,48 ∞ 0,28 
Težave s spanjem –2,72 –14,55 6,05 0,47 –12,19 ∞ 0,68 
Težave s pozornostjo 0,12 –1,66 1,46 1,52 –1,24 ∞ 0,40 
Agresivno vedenje 0,50 –2,85 0,97 0,49 –2,35 ∞ 0,67 
Kršenje pravil 0,62 –1,48 2,57 2,93 –1,09 ∞ 0,25 
Težave ponotranjenja 2,84 –5,56 11,1 2,75 –4,17 ∞ 0,27 
Težave pozunanjenja 0,12 –6,02 6,81 1,03 –5,13 ∞ 0,49 
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Po vključitvi naših empiričnih podatkov v oblikovanje posteriorne porazdelitve, lahko 
vidimo (tabela 15), da je naša hipoteza o višji izraženosti težav pri otrocih in mladostnikih z 
DM v primerjavi z zdravimi vrstniki, le zanemarljivo bolj verjetna za lestvice Umik/depresija, 
Težave mišljenja, Težave s pozornostjo, Kršenje pravil, Težave ponotranjenja, vendar o razlikah 
med skupinama na teh lestvicah ne moremo delati gotovih zaključkov. Na podlagi testiranja 
hipoteze pa lahko z visoko zanesljivostjo govorimo o razlikah med skupinama na lestvici 
Socialne težave v pričakovani smeri. 
Čustvene in vedenjske težave otrok in mladostnikov z drugimi oblikami živčno-mišičnih bolezni 
Tabela 16. Rezultati testiranja hipoteze o višji izraženosti čustvenih in vedenjskih težav pri 
otrocih in mladostnikih  z drugimi ŽMB 
    HDI   95 % CI (DR)   
Lestvica CBCL  sm zm DR sm zm p 
Čustvena odzivnost 4,50 –8,50 12,93 4,17 –6,01 ∞ 0,19 
Anksioznost/depresija 0,47 –1,34 2,14 2,68 –0,96 ∞ 0,27 
Umik/depresija 0,21 –3,44 3,61 1,29 –2,77 ∞ 0,44 
Telesne težave 0,09 –1,95 1,61 1,42 –1,49 ∞ 0,41 
Socialne težave 0,77 –1,51 2,83 3,72 –1,09 ∞ 0,21 
Težave mišljenja –0,74 –3,84 1,34 0,46 –3,19 ∞ 0,69 
Težave s spanjem –1,22 –19,96 11,07 1,01 –15,77 ∞ 0,50 
Težave s pozornostjo 1,03 –0,79 2,83 7,96 –0,36 ∞ 0,11 
Agresivno vedenje –0,15 –2,26 0,97 0,99 –1,78 ∞ 0,50 
Kršenje pravil –0,02 –2,08 1,59 1,11 –1,69 ∞ 0,48 
Težave ponotranjenja 4,77 –3,26 12,76 7,06 –2,05 ∞ 0,12 
Težave pozunanjenja 1,06 –4,97 7,11 1,75 –3,93 ∞ 0,36 
Na podlagi rezultatov testiranja  hipoteze o višji izraženosti čustvenih in vedenjskih težav 
pri otrocih in mladostnikih z drugimi oblikami ŽMB (tabela 16) vidimo razlike v pričakovani 
smeri na vseh lestvicah CBCL, razen na lestvicah Težave mišljenja in Agresivno vedenje. Kot je 
razvidno iz vrednosti dokaznih razmerij in kredibilnih intervalov, pa je verjetnost, da je naša 
hipoteza bolj verjetna od alternativne, zelo nizka. Zato o razlikah med skupinama ne moremo 
delati zaključkov.  
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H5: Otroci in mladostniki s spinalno mišično atrofijo (SMA) z izjemo težav ponotranjenja 
ne bodo imeli višje izraženih čustvenih in vedenjskih težav kot zdravi otroci in mladostniki. 
Čustvene in vedenjske težave otrok in mladostnikov s SMA 
Tabela 17. Rezultati testiranja hipoteze o višji izraženosti čustvenih in vedenjskih težav pri 
otrocih in mladostnikih  SMA 
    HDI   95 % CI (DR)   
Lestvica CBCL  sm zm DR sm zm p 
Čustvena odzivnost –0,11 –4,62 3,52 1,04 –3,69 ∞ 0,49 
Anksioznost/depresija –0,49 –2,71 0,91 0,48 –2,21 ∞ 0,68 
Umik/depresija –1,32 –2,82 6,36 0,30 –4,67 ∞ 0,77 
Somatske težave –0,07 –1,71 1,21 0,98 –1,40 ∞ 0,51 
Socialne težave –0,42 –2,79 1,35 0,57 –2,32 ∞ 0,64 
Težave mišljenja –0,81 –3,59 1,11 0,34 –3,06 ∞ 0,74 
Težave s spanjem –1,09 –8,01 4,44 0,65 –6,67 ∞ 0,61 
Težave s pozornostjo –0,49 –2,20 0,78 0,36 –1,87 ∞ 0,74 
Agresivno vedenje –0,70 –2,35 0,48 0,18 –2,03 ∞ 0,85 
Kršenje pravil –0,72 –2,89 0,82 0,29 –2,42 ∞ 0,78 
Težave ponotranjenja 0,51 –5,82 6,66 1,30 –4,86 ∞ 0,43 
Težave pozunanjenja –4,89 –4,97 7,11 0,02 –8,70 ∞ 0,98 
Tudi za skupino otrok in mladostnikov s SMA smo testirali hipotezo, da imajo višje izražene 
čustvene in vedenjske težave kot zdravi vrstniki. Iz tabele 17 je razvidno, da je za večino lestvic, 
z izjemo lestvic Čustvena odzivnost in Težave ponotranjanja, bolj verjetna alternativna 
hipoteza, torej, da imajo zdravi otroci in mladostniki višje izražene težave kot tisti s SMA. 
Vendar, kot je razvidno iz vrednosti dokaznih razmerij in intervalov verjetja, o teh razlikah ne 
moremo z gotovostjo delati zaključkov. Na podlagi vrednosti dokaznih razmerij pa lahko 
vidimo, da je alternativna hipoteza, da imajo otroci in mladostniki s SMA v primerjavi z 
zdravimi nižje izražene težave pozunanjenja, mnogo bolj verjetna kot hipoteza, da imajo višje 
izražene težave pozunanjenja (DR = 50, p = 0,02). 
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4. Razprava 
Številne raziskave, ki preučujejo psihosocialne vidike tako pri otrocih in mladostnikih s 
kroničnimi boleznimi v splošnem (Falvo, 2005), kot tudi specifično z živčno-mišičnimi 
boleznimi, opozarjajo na mnoge izzive, s katerimi se ti posamezniki soočajo (Piccininni, Falsini 
in Pizzi, 2004). V naši raziskavi smo se osredotočili na preučevanje dveh vidikov 
psihosocialnega funkcioniranja otrok in mladostnikov z ŽMB. Zanimalo nas je, ali imajo slabše 
prilagoditvene spretnosti ter bolj izražene čustvene in vedenjske težave kot njihovi zdravi 
vrstniki.  
4.1. Prilagoditvene spretnosti otrok in mladostnikov z živčno-mišičnimi 
boleznimi 
To je prva študija, ki je ocenjevala prilagoditvene spretnosti otrok in mladostnikov z ŽMB 
s pomočjo pripomočka ABAS-3. Študije po svetu ugotavljajo pomembne primanjkljaje 
prilagoditvenih spretnosti pri otrocih in mladostnikih z ŽMB na vseh področjih 
prilagoditvenega vedenja, še posebno pri nekaterih oblikah ŽMB, za katere je značilna tudi 
oškodovanost centralnega živčnega sistema, npr. pri miotonični distrofiji tipa 1 (Ekstrӧm idr, 
2009). Na podlagi dosedanjih ugotovitev raziskav smo pričakovali, da bomo tudi mi, z novim 
vprašalnikom, pri otrocih in mladostnikih z živčno-mišičnimi boleznimi ugotovili slabše 
prilagoditvene spretnosti v primerjavi z zdravimi vrstniki na vseh merjenih dimenzijah. Izjema 
so otroci in mladostniki s SMA. Za njih, na podlagi ugotovitev o njihovem visokem kognitivnem 
funkcioniranju (Billard idr., 1992; Billard idr., 1998; von Gontard idr., 2002b; Laufersweiler-
Plass idr.,  2003) ter primerljivi kompetentnosti s svojimi vrstniki na področjih komunikacije in 
socializacije (Darke idr., 2006), nismo pričakovali primanjkljajev v konceptualnih in socialnih 
spretnostih v primerjavi z zdravimi vrstniki. Pričakovali pa smo, da bodo imeli primanjkljaje v 
domeni praktičnih spretnosti, ki vključujejo različne gibalne spretnosti in funkcionalno 
neodvisnost, za katere so ti posamezniki zaradi gibalne oviranosti prikrajšani (Chung idr., 
2004).  
4.1.1. Primanjkljaji prilagoditvenih spretnosti  glede na obliko živčno-mišične bolezni 
Kot smo pričakovali na podlagi raziskav, ki obravnavajo primanjkljaje prilagoditvenih 
spretnosti otrok in mladostnikov različnih oblik ŽMB, smo ugotovili, da imajo otroci in 
mladostniki z ŽMB v primerjavi z zdravimi vrstniki primanjkljaje na različnih področjih 
funkcioniranja. Velikost primanjkljajev je odvisna od oblike bolezni, njenih neposrednih in 
posrednih učinkov bolezni ter od področij prilagoditvenih spretnosti, ki jih ocenjujemo.  
Prilagoditvene spretnosti otrok in mladostnikov z Duchennovo (DMD) in Beckerjevo mišično 
distrofijo (BMD) 
Tako pri otrocih in mladostnikih z DMD kot tudi otrocih in mladostnikih z BMD smo 
ugotovili nižje prilagoditvene spretnosti v primerjavi z zdravimi vrstniki. Otroci in mladostniki 
z DMD imajo velike primanjkljaje na področju konceptualnih spretnosti, ki vključujejo 
spoznavne in akademske spretnosti ter komunikacijo (Harrison in Oakland, 2015). Slabše 
akademske spretnosti (nižjo funkcionalno izobraženost pri starejši in slabše funkcionalne 
predšolske spretnosti pri mlajših) bi lahko pojasnili z intelektualno manjzmožnostjo, ki se 
pojavlja pri približno četrtini te populacije (Cotton idr., 2001) ter z večjo prizadetostjo verbalne 
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inteligentnosti kot neverbalne (Cotton idr., 2001). Tudi v naši raziskavi dva šoloobvezna 
udeleženca od enajstih zaradi znižanih intelektualnih sposobnosti obiskujeta Posebni program 
vzgoje in izobraževanja. Prav tako bi lahko različne težave, ki jih imajo ti otroci in mladostniki 
pri akademskem delu, pojasnili s pogosto pridruženimi specifičnimi kognitivnimi primanjkljaji, 
kot so denimo težave pri razumevanju in izražanju ter težave z avtomatizacijo. Slednje so 
pogosto vzrok za različne učne težave, kot npr. disleksija, diskalkulija in disgrafija (Cyrulnik idr, 
2008). V naši študiji se je izkazalo, da se otroci in mladostniki z DMD od zdravih vrstnikov 
najmanj razlikujejo na področju komunikacije, medtem ko v nekaterih študijah poročajo, da 
imajo poleg primanjkljajev gibalnih spretnosti ti otroci in mladostniki ravno na tem področju 
največ primanjkljajev (Cyrulnik idr., 2008). Skladno z ugotovitvami prejšnjih raziskav (Darke 
idr., 2006) smo ugotovili primanjkljaje konceptualnih spretnosti tudi pri otrocih in 
mladostnikih z BMD, čeprav so razlike med njimi in zdravimi vrstniki manjše kot jih vidimo pri 
otrocih in mladostnikih z DMD ali DM1. Tudi druge študije ugotavljajo veliko variabilnost v 
funkcioniranju v šoli otrok in mladostnikov z BMD, kar pojasnjujejo z veliko variabilnostjo v 
kognitivnih primanjkljajih pri tej populaciji (Banihani idr., 2015). Primanjkljaje bi kljub temu 
lahko pojasnili z njihovimi težavami na področju verbalnega spomina in vidno-motorične 
integracije, poleg tega imajo ti posamezniki pogosto učne težave in nižje akademske dosežke 
(Young idr., 2008).  
Nižje spretnosti otrok in mladostnikov z DMD ter BMD smo ugotovili tudi na socialnem 
področju. Številne težave v socialnih interakcijah in na sploh na področju socializacije, so lahko 
posledica redkejšega vključevanja v vrstniške aktivnosti zaradi gibalne oviranosti, pomanjkanja 
socialnih spretnosti ali kot posledica pogoste čustvene nezrelosti (Darke idr., 2006) in pogosto 
pridruženih motenj avtističnega spektra (Hendriksen in Vles, 2008; Latimer idr., 2017; Ricotti 
idr., 2015).  
Dejstvo, da so otroci in mladostniki z DMD še posebno gibalno ovirani in od določenega 
trenutka v obdobju mladostništva naprej odvisni od uporabe invalidskega vozička ter (pri 
številnih opravilih) pomoči drugih (Moxley idr., 2010), nam lahko pojasni nižje praktične 
spretnosti pri tej populaciji. Prvi znaki bolezni BMD se pokažejo pozneje kot pri DMD, potek 
bolezni je lažji (Connuck idr., 2008), zato so otroci in mladostniki z BMD lahko dlje samostojni 
pri skrbi zase, lahko pomagajo pri nekaterih gospodinjskih opravilih in se v okolju izven doma 
sami bolje znajdejo kot otroci in mladostniki z DMD. 
Nadalje smo pri otrocih in mladostnikih z DMD želeli raziskati tudi potencialne mehanizme 
bolezni, specifično prizadetost DMD gena na njegovi drugi polovici, ki je na podlagi izsledkov 
dosedanjih ugotovitev (npr. Taylor idr., 2010; Ricotti idr., 2015) povezana z intelektualno 
zmožnostjo. Ker se le ta povezuje z nižjimi prilagoditvenimi spretnostmi, smo pričakovali, da 
bodo otroci in mladostniki z mutacijami na drugi polovici DMD gena, ki prizadenejo tudi krajše 
izo-oblike distrofina, izkazovali nižje prilagoditvene spretnosti v primerjavi s tistimi z 
mutacijami na prvi polovici gena. Razlike smo ugotovili zgolj na področju vedenja izven doma, 
o ostalih razlikah ne moremo delati zaključkov, čeprav so se razlike na večini lestvic pokazale 
v smeri, ki smo jo predvideli. Vendar pa teh razlik, morda tudi zaradi zelo majhnega števila 
udeležencev, nismo dokazali.   
Prilagoditvene spretnosti otrok in mladostnikov z miotonično distrofijo (DM) 
Največ primanjkljajev prilagoditvenih spretnosti v primerjavi z zdravimi vrstniki smo 
ugotovili pri otrocih in mladostnikih z DM, kar je skladno z ugotovitvami prejšnjih raziskav. Te 
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poročajo, da imajo ti otroci in mladostniki največ težav na področju komunikacije in 
socializacije izmed vseh skupin ŽMB (Darke idr., 2006). Njihove primanjkljaje v spoznavnih in 
akademskih spretnostih ter v komunikaciji bi lahko pojasnili z nižjimi kognitivnimi 
sposobnostmi. Te so povezane s težjimi oblikami bolezni, ki so posledica večjega števila CTG 
ponovitev (Ekstrӧm idr., 2009). Naše ugotovitve so smiselne, posebej glede na dejstvo, da je 
bilo v naši raziskavi vključenih 7 otrok in mladostnikov z DM1, od tega dva s kongenitalno 
(najhujšo) obliko. Prav tako so ugotovitve skladne s podatki, da trije šoloobvezni otroci in 
mladostniki z DM1, vključeni v raziskavo, obiskujejo Posebni program vzgoje in izobraževanja, 
eden pa OŠ s prilagojenim programom, z nižjim izobrazbenim standardom.  
Primanjkljaje smo ugotovili tudi v socialnih spretnostih, kar je skladno s poročanji drugih 
raziskav o hudih težavah na področju socializacije pri skoraj vseh bolnikih z DM1 (Ekstrӧm, 
2009). Pojasnimo jih lahko z velikimi telesno-gibalnimi omejitvami, ki otrokom in 
mladostnikom preprečujejo vključevanje v običajne medvrstniške aktivnosti (Darke idr., 2006). 
Slabše socialne spretnosti so lahko tudi posledica pogosto pridruženih avtističnih potez, 
značilnih za skoraj polovico otrok in mladostnikov z DM1 (Ekstrӧm idr., 2008).  
Velike primanjkljaje primerjalno z zdravimi vrstniki smo potrdili tudi na področju 
praktičnih spretnosti. Te primanjkljaje lahko pripišemo pomembnemu vidiku živčno-mišičnih 
bolezni in sicer gibalni oviranosti, zaradi katere se otroci in mladostniki s temi boleznimi v 
različnih okoljih soočajo z fizičnimi omejitvami in funkcionalno odvisnostjo od drugih. Tako 
otroci in mladostniki, posebej tisti, ki so bolj gibalno ovirani, npr. posamezniki s kongenitalno 
miotonično distrofijo, težje skrbijo sami zase, npr. samostojno uporabijo stranišče, se oblačijo, 
pripravijo obroke (AAIDD, 2018; Tassé idr., 2012). 
Prilagoditvene spretnosti otrok in mladostnikov z drugimi oblikami živčno-mišičnih bolezni 
V skupini otrok in mladostnikov z drugimi oblikami ŽMB smo pričakovali primanjkljaje 
konceptualnih spretnosti v primerjavi z zdravimi vrstniki. Predpostavke so izhajale iz 
predhodnih raziskav, ki v skupine otrok in mladostnikov z ŽMB vključujejo najrazličnejše 
diagnoze. V študijah, kjer primerjajo skupino ŽMB s primerjalno skupino, ime ŽMB vključuje 
tudi diagnoze, kot so DMD, BMD in DM. V naši raziskavi nismo vnaprej predvideli, katere vse 
diagnoze bodo vključene pod skupino »druge ŽMB«, zato smo, kot to ugotavljajo druge študije 
(Darke idr., 2006), predpostavili, da bodo imeli otroci in mladostniki v tej skupini nižje 
prilagoditvene spretnosti, ki pa jih nismo ugotovili. Naše ugotovitve smiselne glede na skupno 
značilnost diagnoz otrok in mladostnikov vključenih v to skupino – to je neoškodovanost 
centralnega živčnega sistema (Zupan, 2010). Za otroke in mladostnike z drugimi ŽMB v naši 
raziskavi torej niso splošno značilni kognitivni primanjkljaji in intelektualna manjzmožnost, ki 
jih avtorji študij pogosto navajajo kot potencialni vzrok za primanjkljaje akademskih 
spretnosti, komunikacije in samonadzora pri oblikah kot so DMD in DM1 (npr. Cyrulnik idr., 
2008; Ekstrӧm idr., 2009).  
Prav tako pri otrocih in mladostnikih z drugimi ŽMB nismo ugotovili primanjkljajev 
socialnih spretnosti v primerjavi z zdravimi vrstniki, kar bi spet lahko pripisali specifičnosti 
skupine, ki jo sestavljajo otroci in mladostniki, ki so bili v primerjavi z ostalimi ŽMB brez 
oškodovanega centralnega sistema (Zupan, 2010). Z njim je povezana pogosta pridruženost 
motnje avtističnega spektra ali zgolj prisotnost avtističnih potez, kot to vidimo pri npr. DMD 
(Hendriksen in Vles, 2008; Latimer idr., 2017; Ricotti idr., 2015) in DM1 (Ekstrӧm idr., 2008), ki 
je lahko dejavnik, ki vpliva na slabše socialne spretnosti. 
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Kot za vse ostale oblike ŽMB, pa so se tudi pri otrocih in mladostnikih z drugimi oblikami 
ŽMB pokazali primanjkljaji praktičnih prilagoditvenih spretnosti, ki jih lahko pripišemo gibalni 
oviranosti (Zupan, 2010).  
Prilagoditvene spretnosti otrok in mladostnikov s spinalno mišično atrofijo 
Pri otrocih in mladostnikih s SMA nismo ugotovili primanjkljajev spoznavnih, akademskih 
spretnosti, spretnosti komunikacije ali samousmerjanja. Kljub pomanjkanju raziskav na 
področju prilagoditvenih spretnosti otrok in mladostnikov s SMA, so naše ugotovitve skladne 
z ugotovitvami študije, ki pri bolnikih s SMA ni ugotovila težav na področju komunikacije 
(Darke idr., 2006). Prav tako so ugotovitve skladne z ugotovitvami o njihovem povprečnem ali 
celo nadpovprečnem intelektualnem funkcioniranju , ki je potrebno za šolsko delo (Billard idr., 
1992; Billard, Gillet, Barthez, Hommet in Bertrand, 1998; von Gontard idr., 2002b; 
Laufersweiler-Plass idr.,  2003).  
Pri otrocih in mladostnikih s SMA nismo ugotovili nižjih socialnih spretnosti v primerjavi z 
zdravimi vrstniki, kar je skladno z izsledki raziskave, ki pri tej populaciji ne ugotavlja težav na 
področju socializacije (Darke idr., 2006). Kot ugotovitve za otroke in mladostnike z drugimi 
ŽMB lahko te rezultate pojasnimo z neprizadetim centralnim živčnim sistemom in posledično 
manjšo verjetnostjo avtističnih potez pri tej populaciji (von Gontard idr., 2002b; Laufersweiler-
Plass idr.,  2003).  
Kot pričakovano, pa smo pri teh otrocih in mladostnikih ugotovili velike primanjkljaje v 
primerjavi z zdravimi vrstniki na področju praktičnih spretnosti, ki so lahko posledica zelo hude 
gibalne oviranost in odvisnosti od pomoči drugih pri vsakdanji opravilih (Russman, 2007). Tako 
številni otroci in mladostniki s SMA, kot ugotavljajo predhodne študije (Chung idr., 2004), 
potrebujejo kako od vrst pomoči pri skrbi zase ter imajo težave pri mobilnosti. 
4.2. Čustvene in vedenjske težave otrok in mladostnikov z živčno-mišičnimi 
boleznimi 
Drugi psihosocialni vidik, ki smo ga preučevali pri skupinah slovenskih otrok in 
mladostnikov z ŽMB, so čustvene in vedenjske težave. Čustvene in vedenjske težave so 
pogosto povezane z različnimi dejavniki tveganja: psihološkimi, biološkimi, socialnimi in 
učnimi.  Vidimo jih lahko pri otrocih in mladostnikih s primanjkljaji na posameznih področjih 
učenja, tistimi s kroničnimi boleznimi, s težavami na področju pozornosti in s težavami s 
spominom (Kobolt, 2011). Otroci z ŽMB so izpostavljeni mnogim stresnim situacijam, kot so 
soočenje z diagnozo, stres, ki ga bolezen prinaša, morebitna zgodnja smrt, funkcionalna 
odvisnost zaradi gibalne oviranosti, prejemanje različnih terapij (Poysky, 2007). Vsi ti in še 
mnogi drugi vidiki ŽMB pa so lahko dejavniki višjega tveganja za nastanek čustvenih in 
vedenjskih težav pri populaciji z ŽMB v primerjavi s tveganjem zdravih otrok in mladostnikov. 
Bolj pogoste čustvene in vedenjske težave otrok in mladostnikov z ŽMB v primerjavi z zdravimi 
ugotavljajo v številnih raziskavah (npr. Ricotti idr., 2015; Goossens idr., 2000; Laufersweiler-
Plass idr., 2003; von Gontard, 2002a). Na podlagi teh ugotovitev smo predvidevali, da bomo v 
naši študiji ugotovili bolj izražene čustvene in vedenjske težave otrok in mladostnikov z ŽMB  
v primerjavi z zdravimi vrstniki. Drugačne rezultate smo pričakovali zgolj pri skupini otrok in 
mladostnikov s SMA. Na podlagi prejšnjih raziskav smo predvidevali, da v izraženosti čustvenih 
in vedenjskih težav ne bodo odstopali od zdravih vrstnikov, z izjemo povišanih težav 
ponotranjenja (Laufersweiler-Plass idr., 2003; von Gontard, 2002a).  
 
 
54 
 
4.2.1. Izraženost čustvenih in vedenjskih težav glede na obliko živčno-mišične bolezni 
V naši raziskavi nismo ugotovili višje izraženih čustvenih in vedenjskih težav pri otrocih in 
mladostnikih z ŽMB, z izjemo bolj izraženih socialnih težav pri tistih z BMD in DM.  
Čustvene in vedenjske težave otrok in mladostnikov z Duchennovo (DMD) in Beckerjevo mišično 
distrofijo (BMD) 
Čeprav je literatura na temo čustvenih in vedenjskih težav pri otrocih z DMD zelo raznolika 
in obstaja tudi študija, ki ne ugotavlja povečanega tveganja za težave v psihosocialnem 
prilagajanju otrok in mladostnikov z DMD, pa večina študij poroča o povišanih težavah v 
primerjavi s sorojenci in zdravimi vrstniki (Hinton idr., 2004; Snow idr., 2013; Ricotti idr, 2015; 
Young idr., 2008; Darke idr., 2006). V naši študiji pri otrocih in mladostnikih z DMD nismo 
ugotovili povišanih čustvenih in vedenjskih težav v primerjavi  z zdravimi vrstniki. Tudi v 
primerjavi s študijami, ki ugotavljajo klinično ali mejno klinično povišane težave pri tej 
populaciji, je odstotek posameznikov s povišanimi čustvenimi in vedenjskimi težavami v naši 
raziskavi nižji. V. Ricotti in sodelavci (2015), ki so v svoji študiji za odkrivanje čustvenih in 
vedenjskih težav prav tako uporabili vprašalnik CBCL, poročajo o povišanih težavah 
ponotranjanja pri skoraj četrtini udeležencev, medtem ko smo jih pri nas ugotovili pri malo 
manj kot 13 %. Težave pozunanjenja so ugotovili pri 16 %, medtem ko pri nas ni bilo otroka ali 
mladostnika z DMD, ki bi imel klinično ali mejno klinično povišane težave pozunanjanja.  
V naši študiji smo bolj izražene težave pri otrocih in mladostnikih z BMD v primerjavi z 
zdravimi otroki in mladostniki ugotovili le socialne težave, kar je skladno s predhodnimi 
ugotovitvami o visoki stopnji težav na področju socializacije (Darke idr., 2006) in tudi z našimi 
ugotovitvami o primanjkljajih socialnih spretnosti. Študije, ki bi ugotavljale čustvene in 
vedenjske težave pri otrocih in mladostnikih z BMD so redke. Vendar te dosledno ugotavljajo 
povišane čustvene in vedenjske težave (Darke idr., 2006). Prisotne naj bi bile celo pogosteje 
kot pri otrocih in mladostnikih z DMD. Klinične ali mejno klinične težave ponotranjenja 
ugotavljajo kar pri 67 %  otrok in mladostnikov z BMD, težave pozunanjenja pa pri 42 % (Young 
idr., 2008).  Kljub majhnemu številu otrok in mladostnikov z BMD v naši raziskavi, smo mejno 
klinične ali klinične težave ponotranjenja ugotovili pri 50 % in težave pozunanjenja pri 25 %.  
Čustvene in vedenjske težave otrok in mladostnikov z miotonično distrofijo (DM) 
 V naši študiji je v skupini otrok in mladostnikov z DM večina imela diagnozo DM1, od tega 
2 kongenitalno obliko, zato so tudi naši zaključki v večji meri posplošljivi na otroke in 
mladostnike z DM tipa 1. Vedenjske značilnosti teh otrok in mladostnikov so v zadnjih 
desetletjih središče pozornosti, saj so njihove vedenjske in učne težave poznane kot ena izmed 
glavnih značilnosti DM1 (Modoni idr., 2004). Bolezni naj bi bile pogosto pridružene različne 
oblike motnje anksioznosti (Goossens idr., 2000), motnje pozornosti in hiperaktivnost 
(Steyaert idr., 2000), v testni situaciji jih opisujejo kot hitro utrudljive, upočasnjene in 
umaknjene (Ekstrӧm idr., 2008). V naši študiji smo ugotovili povišano stopnjo socialnih težav, 
kar je skladno z rezultati študije Goossensa in sodelavcev (2000). Ugotovljene socialne težave 
so skladne tudi z našimi ugotovitvami o pomanjkanju socialnih spretnosti, ki smo jih ocenili s 
pomočjo vprašalnika ABAS-3. Socialne težave so lahko pri tej populaciji posledica številnih 
dejavnikov, od nevropsihiatričnih problemov, pogosto pridruženih avtističnih potez, gibalne 
oviranosti, zaradi katere se težje vključujejo v socialne odnose, (Ekstrӧm idr., 2009) do socialne 
anksioznosti. Čeprav glede na skupino zdravih otrok in mladostnikov nismo ugotovili povišanih 
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drugih čustvenih in vedenjskih težav, ki jih pri tej populaciji ugotavljajo pretekle študije, pa 
niso zanemarljivi podatki o tem, koliko otrok in mladostnikov z DM je imelo v naši študiji mejno 
ali klinično povišane čustvene in vedenjske težave. Povišane težave ponotranjenja in težave 
pozunanjenja smo ugotovili pri približno 14 % posameznikov, vse težave skupaj pri 43 %. 
Pretekle študije ugotavljajo klinično povišane težave ponotranjenja pri skoraj 40 % otrok in 
mladostnikov z DM1, težave pozunanjenja pa pri 6–8 %. Skladno z našimi ugotovitvami, pri 
29–41 % otrok in mladostnikov ugotavljajo klinično povišane vse težave skupaj (Steyaert idr., 
1997; Goossens idr., 2000).  
Čustvene in vedenjske težave otrok in mladostnikov z drugimi oblikami živčno-mišičnih bolezni 
Na podlagi študije Darkeja in sodelavcev (2006), ki je ena izmed redkih, ki je med seboj 
primerjala skupine otrok in mladostnikov z različnimi oblikami ŽMB, vključno s skupino drugih 
ŽMB, smo pričakovali višje izražene čustvene in vedenjske težave pri otrocih in mladostnikih z 
drugimi ŽMB v primerjavi z zdravimi vrstniki. Povišanih čustvenih in vedenjskih težav nismo 
ugotovili, kar bi lahko pripisali specifičnim značilnostim diagnoz otrok in mladostnikov, ki so 
bili vključeni v to skupino.  Vseeno smo pri četrtini ugotovili mejno ali klinično povišane težave 
ponotranjenja in pri približno 13 % povišane vse težave skupaj, kar nas opozarja na to, da je 
smiselna pozornost do čustvenih in vedenjskih težav tudi v tej skupini otrok in mladostnikov z 
ŽMB, četudi se v izraženosti teh težav ne razlikujejo pomembno od zdravih vrstnikov.  
Čustvene in vedenjske težave otrok in mladostnikov s spinalno mišično atrofijo (SMA) 
Pri otrocih in mladostnikih  s SMA nismo ugotovili povišanih težav pozunanjenja (nihče ni 
imel mejno klinično povišanih težav). Bile so celo nižje izražene kot pri zdravih otrocih in 
mladostnikih, kar je skladno s predhodnimi ugotovitvami, ki poročajo o redkejših težavah 
pozunanjenja pri posameznikih s SMA kot pri zdravih otrocih in mladostnikih (Laufersweiler-
Plass idr., 2003; von Gontard idr., 2002a). Prav tako nismo ugotovili povišanih težav 
ponotranjenja (mejno in klinično povišane težave smo ugotovili pri 7 %), na katere opozarjajo 
pretekle raziskave. Le te pri 22–35 % otrok in mladostnikov ugotavljajo mejno ali klinično 
povišane težave ponotranjenja (Laufersweiler-Plass idr., 2003; von Gontard idr., 2002a). 
Vendar pa lahko primerljivo stopnjo čustvenih in vedenjskih težav z zdravimi vrstniki do 
določene mere pojasnimo z visokimi kognitivnimi sposobnostmi, prilagoditvenimi spretnosti 
in primarno neprizadetim centralnim živčnim sistemom, ki do določene mere varujejo to 
skupino otrok in mladostnikov z ŽMB pred čustvenimi in vedenjskimi težavami (Darke idr., 
2006). 
V naši študiji nismo ugotovili povišanih čustvenih in vedenjskih težav pri otrocih in 
mladostnikih z ŽMB v primerjavi z zdravimi vrstniki, z izjemo socialnih težav pri DMD in DM. 
Kljub našim ugotovitvam velja izpostaviti večkrat omenjene izsledke prejšnjih študij, ki 
dosledno opozarjajo na povišane čustvene in vedenjske težave pri tej populaciji. Četudi je bilo 
število otrok in mladostnikov v posameznih skupinah ŽMB v naši raziskavi majhno, pa niso 
zanemarljivi niti podatki o številu otrok in mladostnikov, pri katerih so te težave mejno ali 
klinično povišane, kar kaže na to, da jih je potrebno nasloviti. Ti otroci in mladostniki 
posameznih skupin namreč prestavljajo znaten delež otrok in mladostnikov s to diagnozo v 
Sloveniji. Pomembna je še posebej ocena težav ponotranjenja, ki so se že v preteklih študijah 
izkazale za pogostejše pridružene ŽMB (npr. Ricotti idr., 2015; Young idr., 2008; Goossens idr., 
2000; Laufersweiler-Plass idr., 2003; von Gontard idr., 2002a). Poleg tega moramo biti pozorni 
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to, da starši običajno podcenjujejo čustvene in vedenjske težave svojih otrok (Chen, Ho, Lee, 
Wu in Gau, 2017). 
Vidiki, na katerem moramo biti pri delu s populacijo še pozorni 
Poleg prilagoditvenih spretnosti, čustvenih in vedenjskih težav, ki smo jih ocenjevali v naši 
študiji, je pomembna tudi pozornost do nekaterih drugih pridruženih težav, ki so z njimi 
povezane. Prvi vidik so kognitivni primanjkljaji, ki so pogosto pridruženi nekaterim oblikam 
DMD in DM1. Ključno je prepoznavanje teh primanjkljajev, na podlagi rezultatov diagnostike 
pa mora slediti načrtovana izobraževalna podpora. Na ta način je mogoče prihraniti težave na 
akademskem področju, ki lahko dodatno vplivajo na nastanek čustvenih in vedenjskih težav 
(Ho idr., 2015). Pri otrocih in mladostnikih z DMD in DM1 se pogosto srečamo tudi z 
pridruženimi motnjami avtističnega spektra (Ekstrӧm idr., 2009). V primeru, da prepoznamo 
motnje avtističnega spektra ali zgolj avtistične poteze, lahko na drugačen, bolj učinkovit način, 
pristopimo k delu na prilagoditvenih spretnostih otroka ali mladostnika. Uporabimo lahko 
specifične intervencije – psihoterapijo ali psihološko svetovanje, ki se ga običajno nudi 
otrokom in mladostnikom z motnjo avtističnega spektra (Johnson idr., 2013). Pri otrocih in 
mladostnikih z DMD in BMD je treba biti pozoren tudi na vedenjske težave, ki so lahko 
posledica zdravljenja s kortikosteroidi. Treba je razvijati načrt upravljanja težav, ki se ga drži 
celotna družina (Poysky, 2007). 
V zadnjih letih prihaja na področju zdravljenja ŽMB do naprednejših kirurških, 
farmakoloških in drugih sodobnih terapij ter celo odkritja različnih zdravil za bolezni (Moxley 
idr., 2010). Vse to prinaša upanje v življenja otrok in mladostnikov z ŽMB ter njihovih družin. 
Obenem pa se odpirajo nove teme v sklopu psihosocialne obravnave in povsem novi izzivi na 
področju mentalnega zdravja ter psihosocialnega funkcioniranja. Zaradi podaljšane življenjske 
dobe vse te spremembe hkrati prinašajo tudi izziv prehoda v odraslost teh otrok in 
mladostnikov, ki ga je treba nasloviti in posameznike nanj pripraviti (Birnkrant idr., 2018). 
Izpostaviti pa je treba še en vidik, ki je v praksi pogosto spregledan, žal tudi v naši raziskavi. 
Gre za družino otroka ali mladostnika z živčno-mišično boleznijo. Bolezen ne vpliva samo na 
posameznika, ki za njo zboli, pač pa tudi na njegove bližnje, ki se morajo nanjo na svoj način 
prilagoditi (Falvo, 2005). Starši otrok in mladostnikov z ŽMB tako pogosto poročajo o 
doživljanju visoke stopnje stresa, ki jih prinašajo različne fizične, finančne, čustvene in 
logistične obremenitve in nenazadnje tudi pridružene čustvene in vedenjske težave otroka 
(Poysky in Kinnett, 2009). Prav tako ranljiva skupina so sorojenci otrok in mladostnikov z ŽMB, 
pri katerih prav tako obstaja višje tveganje za prilagoditvene in čustvene motnje (Read, Kinali, 
Muntoni in Garralda, 2010). Pogosto doživljajo stres, povišano stopnjo odgovornosti, ki jo 
imajo, hkrati pa čutijo, da od staršev dobijo manj pozornosti (Read, Kinali, Muntoni, Weaver 
in Garralda, 2011). Obseg težav sorojencev je odvisen od mnogih dejavnikov, od kakovosti 
družinske interakcije do zaznanega bremena bolezni. V primerih spodbudnih družinskih okoljih 
lahko tako celo prej dozorijo. Pomembno je, da pri obravnavi posameznika z ŽMB pogledamo 
njegov širši družinski kontekst in preverimo, ali morda tudi kdo drug iz družine potrebuje 
strokovno pomoč (Read idr., 2010). 
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4.3. Prednosti in omejitve raziskave 
Na tem mestu izpostavimo še dobre in slabe strani raziskave. Naša raziskava je prva v 
Sloveniji, ki preučuje psihosocialne vidike različnih oblik ŽMB in na ta način opozarja na več 
vidikov, na katere moramo biti pozorni pri delu s to populacijo. Čeprav je bilo število otrok in 
mladostnikov z ŽMB v večini skupin bolezni zelo majhno, kar je sicer ovira in pomanjkljivost 
študije, pa so klinične skupine v naši raziskavi precej reprezentativne, saj predstavljajo velik 
delež slovenskih otrok in mladostnikov z boleznimi, vključenimi v raziskavo. Prav tako je naša 
študija prva, ki je za ocenjevanje prilagoditvenih spretnosti uporabila nov pripomoček ABAS-
3, za katerega se je izkazalo,  da dobro ločuje med skupinami otrok in mladostnikov z ŽMB ter 
zdravimi vrstniki. Prvi smo tudi preučevali povezanost prilagoditvenih spretnosti s specifičnimi 
mutacijami distrofinskega gena pri otrocih in mladostnikih z DMD. Ker je bilo število 
udeležencev z DMD majhno, predlagamo večjo raziskavo, ki bi vključevala večje število otrok 
in mladostnikov z DMD in preučevala povezavo med prilagoditvenimi spretnostmi in 
mutacijami distrofinskega gena. Prednost naše raziskave je tudi ta, da smo uporabili Bayesovo 
analizo za preverjanje hipotez. Z vse večjo prepoznavnostjo Bayesove statistike kot boljše 
alternative klasični inferenčni statistiki in s tem tudi njene vse večje uporabe, so naše 
ugotovitve in podatki uporabni za izhodišča bodočih raziskovalcev, ki bodo uporabili Bayesovo 
statistiko, za preučevanje podobnih problemov. 
Čeprav je naša vključitev različnih psihosocialnih vidikov ŽMB v besedilu prednost naše 
raziskave, je pomanjkljivost ta, da različnih teh vidikov (npr. inteligentnosti, nevrorazvojnih 
motenj) nismo preučevali pri naših skupinah udeležencev. Obstajajo tudi številni dejavniki 
tveganja, ki so posledica bolezni, katere bi bilo potrebno v prihodnosti bolje preučiti. Prav tako 
nismo vključili preučevanja dinamike celotne družine, ki je povezana s psihosocialnimi izidi 
otrok in mladostnikov z DMD. V bodoče bo potrebna tudi osredotočenost na psihosocialne 
izide pri starših in sorojencih otrok in mladostnikov z ŽMB, predvsem čustvene težave. Pri tem 
izpostavljamo pomembnost vključitve samoocen težav, tudi za otroke in mladostnike z ŽMB, 
saj starši pogosto podcenjujejo težave svojih otrok na področju čustvovanja.  
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5. Zaključki 
Z našo raziskavo smo želeli dobiti boljši vpogled v psihosocialne značilnosti slovenskih 
otrok in mladostnikov z ŽMB, ki v sklopu registra živčno-mišičnih bolezni letno prihajajo na 
obravnavo na Pediatrično kliniko, tudi k psihologu. Zanimalo nas je, v kolikšni meri se 
spoprijemajo s težavami psihosocialnega značaja, z željo, da bi bili lahko na podlagi ugotovitev 
v praksi bolj pozorni na tista področja psihosocialnega funkcioniranja, kjer imajo ti otroci in 
mladostniki težave ali primanjkljaje. Skladno z njihovimi potrebami bi lahko bolje načrtovali 
oblike pomoči, ki bi optimizirale njihovo psihosocialno prilagojenost in duševno zdravje.  
Ugotovili smo, da obstaja pri otrocih s pogostimi oblikami ŽMB – to so DMD, BMD in DM 
– velika verjetnost primanjkljajev prilagoditvenih spretnosti. Za otroke in mladostnike z DM se 
je izkazalo, da imajo velike primanjkljaje prilagoditvenih spretnosti na različnih področjih, ki 
smo jih preučevali – v šolskem kontekstu, doma, v širšem okolju, pri skrbi zase in v medosebnih 
odnosih. Ti primanjkljaji so običajno povezani s težavnostjo bolezni: težja kot je oblika bolezni, 
več primanjkljajev prilagoditvenih spretnosti lahko pričakujemo. Povezani so tudi z 
intelektualno manjzmožnostjo, zaradi česar je smiselno nameniti pozornost tudi ocenjevanju 
intelektualnih zmožnosti in ugotavljanju specifičnih kognitivnih deficitov. Primanjkljaje v 
primerjavi z zdravimi otroki in mladostniki smo na različnih področjih ugotovili tudi pri otrocih 
z DMD in BMD, pri čemer je za odstopanja otrok in mladostnikov z BMD značilna večja 
variabilnost, kakor sta variabilna tudi sam fenotip in težavnost bolezni. Tudi pri otrocih in 
mladostnikih z DMD in BMD je torej pomembna ocena primanjkljajev prilagoditvenih 
spretnosti, pa tudi intelektualnih primanjkljajev, s katerimi so povezani. Pri otrocih in 
mladostnikih z DMD moramo biti posebej pozorni na posameznike z mutacijami na drugi 
polovici distrofinskega gena. V naši študiji smo ugotovili slabše prilagoditvene spretnosti teh 
posameznikov zgolj na področju vedenja izven doma. Mogoč razlog za to, da nismo ugotovili 
večjih razlik na vseh področjih, je majhno število udeležencev. Zato bi bilo treba hipotezo o 
več primanjkljajev prilagoditvenih spretnosti pri otrocih in mladostnikih z DMD s prizadetimi 
krajšimi izo-oblikami distrofina preveriti na večjem številu otrok in mladostnikov z DMD.  
Na drugi strani pri otrocih in mladostnikih s SMA in drugimi oblikami ŽMB nismo ugotovili 
primanjkljajev prilagoditvenih spretnosti, z izjemo težav na področjih skrbi zase, za svoje 
zdravje in varnost, primanjkljaje spretnosti, ki so potrebne za osnovno skrb za dom in okolico 
ter za funkcioniranje v širšem okolju. To so področja, kjer ti otroci in mladostniki zaradi svoje 
gibalne oviranosti potrebujejo pomoč drugih. Kljub temu, da so to spretnosti, ki jih zaradi 
značilnosti bolezni težko izboljšamo, pa je pomembno zavedanje, da je potreba po vse večji 
samostojnosti z leti običajna, oblikovanje lastne identitete pa pomembna razvojna naloga v 
obdobju mladostništva. Zato je otroka ali mladostnika nujno treba spodbujati k samostojnosti, 
če je to v kontekstu bolezni seveda mogoče, ter ga pripraviti na obdobje prehoda v odraslost. 
Na sploh pa je pomembno, da pri otrocih in mladostnikih z ŽMB ocenimo prilagoditvene 
spretnosti in delamo na področjih, kjer so primanjkljaji največji. S specifično opredeljenimi 
področji prilagoditvenih spretnosti smo pri načrtovanju pomoči lahko bolj natančni in 
učinkoviti. Včasih primanjkljajev ni mogoče zmanjšati, je pa mogoče prilagoditi okolje ter 
ravnanje in prilagajanje socialne okolice. 
Na podlagi analize rezultatov za čustvene in vedenjske motnje ne moremo delati 
zanesljivih zaključkov o tem, ali imajo otroci in mladostniki z ŽMB bolj izražene čustvene in 
vedenjske težave kot zdravi otroci. Izjema so višje socialne težave pri otrocih in mladostnikih 
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z DMD in DM ter nižje težave pozunanjenja otrok in mladostnikov s SMA v primerjavi z zdravimi 
vrstniki. Vendar pa nas na pomembnost ocenjevanja teh težav opozarjajo izsledki številnih 
drugih študij, ki pri različnih oblikah ŽMB ugotavljajo povišano stopnjo čustvenih in vedenjskih 
težav. Zanemarljive niso niti naše ugotovitve o številu in odstotkih otrok in mladostnikov z 
različnimi ŽMB, ki imajo mejno klinično ali klinično povišane težave, posebej težave 
ponotranjenja. Pomembno pa bi bilo naše ugotovitve dopolniti tudi z vidiki samoocenjevanja 
otrok in mladostnikov, ki bi se lahko razlikovali od ocen staršev. 
V raziskavi se z izjemo povezanosti genetske predispozicije otrok in mladostnikov z DMD 
ter prilagoditvenimi spretnosti nismo usmerili v preučevanje drugih dejavnikov, ki bi lahko 
vplivali na pojavnost različnih psihosocialnih težav. V prihodnje bi morali zato bolje preučiti, v 
kolikšni meri so določeni dejavniki (morda same značilnosti bolezni) povezani z nastankom 
različnih težav na področju psihosocialnega funkcioniranja otrok in mladostnikov z ŽMB; npr. 
starost, jemanje kortikosteroidov, stopnja gibalne oviranosti, kot tudi to, kateri so varovalni 
dejavniki. Na podlagi teh informacij bi lahko bolje predvideli psihosocialne izide različnih oblik 
živčno-mišičnih bolezni in načrtovali psihološko pomoč zanje in njihove družine. 
Na podlagi izsledkov naše raziskave lahko izpostavimo, da je za načrtovanje psiholoških 
intervencij in obravnave najprej potrebno poznavanje specifične diagnoze, saj se otroci in 
mladostniki z različnimi oblikami ŽMB srečujejo z različnimi psihosocialnimi izzivi. Pomembno 
je tudi preverjanje prisotnosti (pogosto) pridruženih psihosocialnih težav pri posameznih 
oblikah ŽMB. Na podlagi informacije o vseh pridruženih težavah lahko nato bolj natančno 
načrtujemo pomoč. Pri tem je ključnega pomena, da v načrt vključimo tudi samega otroka in 
mladostnika ter njegovo družino. Bolezen ne prinese sprememb in stresa v življenje zgolj 
tistemu, ki je za njo zbolel, ampak vsem družinskim članom. Zato je vloga psihologa ključna 
tudi pri prepoznavanju in interveniranju ob stiskah in težavah, ki jih doživlja celotna družina.  
Prilagoditvene spretnosti, čustvene in vedenjske težave so le nekateri izmed vidikov 
psihosocialnih težav otrok in mladostnikov z živčno-mišičnimi boleznimi, s katerimi se soočajo. 
Pa vendar nas opozarjajo na to, da moramo pri obravnavi te populacije usmeriti pozornost 
tudi na njihovo kognitivno, čustveno in vedenjsko in socialno funkcioniranje, ne zgolj na 
telesno. Upamo, da je to magistrsko delo dodalo vsaj delček v mozaik celostnega 
prepoznavanja psihosocialne problematike otrok in mladostnikov z živčno-mišičnimi boleznimi 
v Sloveniji. Prepoznavanje te problematike je namreč prvi korak načrtovanja pomoči in s tem 
optimizacije kakovosti njihovega življenja ter spoprijemanja z boleznijo.  
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